DIAGNOSTICO Y MANEJO DE LA
DISTROFIA MUSCULAR DUCHENNE,
UNA GUIA PARA FAMILIAS
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CONDICIONES

La informacion y consejos publicados o puestos a disposicion en este folleto no intentan sustituir los servicios del
doctor, tampoco constituye una relacion doctor-paciente. Este consejo debe ser tomado en conjunto con el consejo
médico de su doctor, a quién usted debe consultar en todos los casos relacionados con su salud, en particular con
respecto a sintomas que pueden requerir diagndstico o atencién médica. Cualquier reaccién de su parte en
respuesta a la informacidn que se proporciona en este folleto es a su discrecién. No obstante cada esfuerzo ha sido
realizado para asegurar la precision y extensiéon completa de la informacion contenida en este folleto, la precision
no puede ser garantizada y el cuidado en cada situacién debe ser individualizado.



1. INTRODUCCION

Esta guia para familias sumariza los resultados de un consenso internacional sobre el cuidado médico de la Distrofia
Muscular Duchenne. Este esfuerzo fue financiado por los Centros para el Control y Prevencién de Enfermedades de
Estados Unidos (CDC por sus siglas en Inglés), en colaboracién con grupos altruistas de pacientes y la red TREAT-
NMD. El principal documento es publicado en Lancet Neurology.

Referencias para el documento principal:

Bushby K, et al. The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy, part 1: diagnosis, and
pharmacological and psychosocial management, Lancet Neurology 2010, 9(1) 77-93.

Bushby K, et al. The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy, part 2: implementation of
multidisciplinary care, Lancet Neurology 2010, 9(2) 177-189.

El documento principal puede ser descargado sin costo de

http://www.treat-nmd.eu/diagnosis-and-management-of-DMD

Las recomendaciones estan basadas en un estudio extensivo de 84 expertos internacionales en diagndstico y
cuidados de Duchenne elegidos para representar un rango amplio de especialidades. Ellos de manera
independiente “calificaron” métodos de cuidado utilizados en el manejo de Duchenne para decir qué tan
“necesario”, “apropiado” o “inapropiado” eran cada uno en las diferentes etapas del curso de Duchenne. En total
ellos consideraron mas de 70,000 escenarios diferentes. Esto les permitié establecer guias que la mayoria acordd

que representaban las “mejores practicas” en el cuidado de Duchenne.

Los expertos enfatizaron que el mejor manejo de Duchenne requiere un enfoque multidisciplinario, con la
participacién de especialistas de muchas dreas diferentes, y que debe de haber un doctor o profesional médico que
coordine estos esfuerzos. En virtud que cada uno es diferente, la persona con Duchenne y su familia deberia estar
activamente en interaccion con un profesional médico quién coordinara y dard un caracter individual al cuidado
clinico.

Este documento proporciona a usted informacion basica para permitirle participar de manera efectiva en este
proceso. El doctor o profesional médico quién coordine el cuidado debe conocer todos los temas y aspectos de
Duchenne y debe tener acceso a las intervenciones que son el fundamento para un cuidado adecuado y allegarse de
las diferentes especialidades. El énfasis de las intervenciones cambiara con el tiempo. Esta guia lleva a usted a
través de diferentes tdpicos o dreas del cuidado de Duchenne (Figura 1). No todos estos especialistas seran
requeridos en todas las etapas de la enfermedad, pero es importante que estén accesibles en caso necesario y que
la persona que coordina el cuidado tenga respaldo en todas estas areas.



2. COMO UTILIZAR ESTE DOCUMENTO

Esta guia contiene mucha informacién. Usted puede usarla de dos
diferentes formas. Algunas familias prefieren concentrase en la etapa de
Duchenne que su hijo ha alcanzado. Otras les gusta entender tanto como
sea posible sobre cada aspecto de Duchenne desde el principio.

En esta seccidén y en la Figura 1 usted puede ver cdmo piensan los expertos
acerca de las diferentes etapas de Duchenne y cdmo las necesidades de
cuidado de una persona con Duchnne cambian con el tiempo. Entonces,
si usted quiere ir directamente a las partes del documento que son
relevantes para usted ahora, usted deberia poder encontrarlas facilmente.
Al final de este documento, hay dos secciones que podrian ser de
importancia tener como una referencia facil: puntos que recordar si se
planea una cirugia y puntos a considerar en una situacién de emergencia.
Nosotros hemos codificado con colores las diferentes secciones que
combinan con los colores de la figura. Hay un glosario al final de este
folleto como ayuda para entender términos dificiles que usted encuentre
aqui o que su equipo de cuidados puede utilizar.

SIGUIENDO DUCHENNE PASO A PASO (Figura 1)

"Esta es una guia de los aspectos
“médicos” de Duchenne, pero siempre
ten en mente que el lado médico no lo
es todo. La idea es que al minimizar los
problemas médicos tu hijo pueda seguir
con su vida y ustedes puedan seguir
siendo una familia. Es bueno recordar
que la mayoria de los nifios y jovenes
con Duchenne son nifios felices y que la
mayoria de las familias les va muy bien
después del shock inicial del
diagndstico."

Elizabeth Vroom, United Parent
Projects Muscular Dystrophy

Duchenne es una condicién que cambia con el tiempo. Los doctores y otros con frecuencia reconocen las etapas
clave en la progresion de la condicidon. Ellos usan estas etapas clave para guiar sus recomendaciones sobre los
cuidados, aunque estas etapas pueden ser mds bien una distincidn artificial. Aln asi puede resultar Gtil el usar estas
etapas para identificar el tipo de intervenciones que son recomendados en un momento particular y que usted

deberia esperar que su equipo de cuidados le indique en esa etapa.

Pre-sintomatico

La mayoria de los nifios con Duchenne no son diagnosticados durante la etapa PRESINTOMATICA a menos que
exista una historia familiar de la condicidon o a menos que se realicen andlisis en sangre por otras razones. Sintomas
de retraso al caminar o retraso en el habla estan presentes, pero son tipicamente sutiles y con frecuencia pasan

inadvertidos o no reconocidos en esta etapa.

Ambulatoria Temprana

En la etapa Ambulatoria Temprana (CAMINA), los nifios estardn mostrando lo que tipicamente se observa como los
clasicos signos de Duchenne — la maniobra de Gowers (lo que significa que ellos necesitan soportase ellos mismos
con manos sobre los muslos mientras se levantan del piso), marcha tipo balanceo y marcha sobre la punta de los
pies. Ellos todavia pueden subir escaleras, pero lo hacen de una manera tipica, juntan su segundo pie con el

primero para subir un escaldn en lugar de subir con pies alternados.

Estas dos etapas tempranas corresponden al tiempo donde probablemente se inicia el proceso de diagndstico

(Seccién3).

DIAGNOSTICO: Se recomendaran pruebas especificas para identificar la alteracién en el ADN o mutacién genética
provocada por Duchenne. La participacidn de especialistas serd necesaria para la interpretacién de estos resultados
y discutir cdmo estos resultados impactaran a su hijo y otros miembros de la familia.

APRENDIZAJE Y CONDUCTA: Los nifios que tienen Duchenne tienen una alta probabilidad de tener problemas en
estas areas. Algunos se deben al efecto que tiene Duchenne en el cerebro, otros a limitaciones fisicas. Algunos
medicamentos como los corticoesteroides también juegan su papel. El soporte familiar es esencial, y la
participacién de los especialistas podria ser necesaria para atender aspectos especificos de aprendizaje y conducta

(Seccion10).




FISIOTERAPIA: Una introduccién al equipo de fisioterapia (Seccidn 5) en esta etapa temprana significara que los
regimenes de ejercicios pueden ser introducidos gradualmente para mantener los musculos flexibles y elasticos y
prevenir o minimizar la rigidez en las articulaciones. El equipo de fisioterapia puede también aconsejar sobre
ejercicios apropiados para la escuela con el fin de mantener su participacién.

CORTICOIDES: Es un buen momento para conocer sobre las opciones tales como los corticoesteroides (Seccion 4)
que se planeara en el momento que el desarrollo de las habilidades motoras de los nifios se detenga o nivele o que
alcancen un “plateau” . En la planeacién del uso de los esteroides, es importante verificar que todas las vacunas e
inmunizaciones estén completadas y encontrar si cualquiera de los factores de riesgo para efectos secundarios
puede ser anticipado y minimizado. Guia en el control del peso, por ejemplo, puede ser requerido.

MUSCULOS CARDIACOS Y RESPIRATORIOS: Tipicamente, problemas con los musculos del corazdén y respiratorios
usualmente no se presentan en esta etapa, pero la supervisién debe ser desarrollada dentro de las visitas regulares
a las clinicas de seguimiento para establecer la linea basal (qué es “normal” para su hijo). Monitoreo cardiaco es
recomendado al conocer el diagndstico y de ahi cada dos afios hasta la edad de 10 afios. Después de los 10 afios de
edad, el monitoreo debe hacerse con mayor frecuencia. También es importante que el nifio reciba sus vacunas
contra le influenza y neumococo (Seccion 7).

Ambulatoria Tardia

En la etapa Ambulatoria Tardia, caminar se vuelve cada dia mas dificil y hay mas problemas al subir escaleras y
levantarse del piso.

APRENDIZAJE Y CONDUCTA: Serd necesario mantener el continuo soporte de los profesionales para ayudar con
cualquier aspecto de aprendizaje y conducta y especificamente puede necesitarse ayuda para hablar de estrategias
para afrontar la pérdida de la habilidad de caminar (Seccién 10).

FISIOTERAPIA: El programa de rehabilitacion se continuara enfocando en el rango de movimiento e independencia
(Seccion 5). Sila tensidn y rigidez de las articulaciones se vuelve un problema importante para las intervenciones de
la fisioterapia, se hara necesaria la valoracion y participacién de especialistas en ortopedia. Es importante
asegurarse que la silla de ruedas sea apropiada y que cuente con asiento que brinde soporte para promover
independencia continuada y comodidad.

CORTICOIDES: El manejo en curso del tratamiento con esteroides es importante en esta etapa, con atencién al
régimen especifico y dosis usada (Seccidn 4) asi como la atencién a los efectos secundarios. Es muy importante que
dos veces al afio se realicen valoraciones a fin de monitorear la fuerza y funcion. Para la atencion continua al
control de peso, se debe tener en consideracion cualquier tendencia a baja o incremento de peso con intervencion
apropiada en caso de un problema (Seccion9).

MUSCULOS DEL CORAZON Y RESPIRATORIOS: Desde el punto de vista cardiaco y respiratorio (Secciones 7y 8
respectivamente), permanece el bajo riesgo de problemas obvios, pero es necesario realizar evaluacion periddica de
los musculos del corazén y respiratorios. Un ecocardiograma y otros tipos de pruebas deben realizarse anualmente
a partir de los 10 afios de edad. El doctor recomendara las intervenciones en caso de observar algin cambio en el
ecocardiograma.

No-Ambulatoria Temprana

En la etapa NO-AMBULATORIA TEMPRANA el nifio requiere el uso de una silla de ruedas. Para empezar él podra
accionar la silla por él mismo y tipicamente su postura todavia es buena (Seccién 5).

APRENDIZAJE Y CONDUCTA: A pesar del escenario y evolucién de la condicidn, es necesario incrementar el énfasis
en mantener la independencia para motivar la participacion normal en la escuela y actividades recreativas durante
la adolescencia.

FISIOTERAPIA: La atencidn a las contracturas y rigidez de los miembros superiores (hombros, codos, mufieca y
dedos) se vuelve muy importante, asi como la necesidad de equipo de soporte para ayudar a mantener a su hijo en
posicion de pie. La curvatura de la columna vertebral (escoliosis) se ha visto menos frecuente con el uso amplio de
los corticoides, pero el monitoreo de esta es alun muy importante una vez que se ha perdido la capacidad de
caminar. En algunos casos la escoliosis progresa rapidamente, con frecuencia en un periodo de meses (Seccién 6).



La participacion ortopédica puede ser necesaria para tratar con problemas de postura del pie que puede causar
dolor, incomodidad y limitar la seleccidn de zapatos.

CORTICOIDES: Mantener el tratamiento con corticoides sigue siendo una parte importante del manejo en esta fase
(Seccidn 4) ya sea que se haya iniciado previamente y se continle en esta etapa o sea que se inicie en esta etapa.

MUSCULOS DEL CORAZON Y RESPIRATORIOS: El monitoreo de la funcién cardiaca a intervalos anuales es aln
esencial y cualquier deterioro debe ser tratado con prontitud (Seccién 8). La funcidn respiratoria es probable que
empiece a declinar después de la pérdida de ambulacién independiente y se requerird introducir una serie de
intervenciones escalonadas para ayudar con la respiracion y auxiliar con la necesidad de tosido (Seccidén 7).

No-Ambulatoria Tardia

En la etapa NO-AMBULATORIA TARDIA, la funcién de extremidades superiores y el mantenimiento de la buena
postura es mas y mas dificil y las complicaciones es mas probable que se presenten.

FISIOTERAPIA: Es importante discutir con el fisioterapeuta cuales equipos seran los mejores para asistir a mantener
la independencia y participacidon. Otras adaptaciones pueden ser necesarias para ayudar con las actividades como
comer, beber, ir al bano, girar y trasladarse a la cama.

CORTICOIDES: Las decisiones relacionadas con los regimenes de corticoides, nutricion, y manejo del peso son
revisadas y discutidas con el equipo al cuidado.

MUSCULOS DEL CORAZON Y RESPIRACION: Se recomienda monitorear la funcién del corazén y pulmones dos veces
al afio y con frecuencia estudios e intervenciones mas intensivas podrian necesitarse ser instrumentadas.

Muchos jévenes con Duchenne viven vidas como adultos. Es importante hacer un plan de manera proactiva para
una vida como adulto con apoyos pero independiente con todas las oportunidades y retos que esto implica.

Las siguientes secciones tratan de las diez esferas de cuidado para Duchenne descritas en la Figura 1.



Puede subir
escaleras

Puede desarrollar
escoliosis

Etapa 1: Etapa 2: Etapa 3: Etapa 4: Etapa 5:
PRE-SINTOMATICO AMBULATORIA AMBULATORIA NO-AMBULATORIA NO-AMBULATORIA
. . TEMPRANA TARDIA TEMPRANA TARDIA
Podria ser diagnosticado
en esta etapa si el CK se Maniobra de Marcha mucha Puede ser capaz de La funcién de las
descubre elevado por Gowers mas elaborada impulsarse por si extremidades
casualidad o si hay casos Lo solo por algun superiores y
en la familia Marcha Pérdida de la tiempo mantener la postura
balanceada habilidad de subir se limitan de manera
Podria presentar retraso ’ . escalerasy Capaz de mantener
en el desarrollo pero Podria camlnar.en levantarse del la postura acentua(?la Y
marcha normal puntas de los pies piso progresiva

genético

Requiere trabajo de diagndstico y consejo

Es probable que sea diagnosticado en esta etapa a menos que
exista retraso por otras razones (eg. patologia concomitante)

DIAGNOSTICO

Planeacidn anticipatoria
para futuros desarrollos

Asegurar el programa de
inmunizaciones completo

Por lo menos realizar evaluacion de la funcién, fuerza y rango de movimiento cada seis
meses para definir la etapa del desorden y determinar la necesidad de intervencion con
coricoesteroides, el curso del manejo del régimen de corticoides y el manejo de los

efectos secundarios

Las evaluaciones contintan para asegurar que el curso del desorden es como se espera
en conjunto con la interpretacion de las pruebas de diagndstico

MANEJO
NEUROMUSCULAR

requerido

Educacidn y soporte

Medidas preventivas para mantener la
extensibilidad del musculo y minimizar
contracturas

Motivacién de ejercicio/actividad apropiados
Soporte de funcién y participacion

Provision de dispositivos de asistencia como sea

Se continua con las medidas previas

Provision de silla de ruedas apropiadas y posicidn sentada y
ayudas y adaptaciones para permitir maxima independencia en las
actividades cotidianas, funcién y participacion

MANEJO DE LA
REHABILITACION

Funcidn respiratoria

Cirugia ortopédica es raramente necesaria

Consideracion de
opciones
quirdrgicas para
las contracturas
del tenddn de
Aquiles en ciertas
situaciones

Monitoreo para escoliosis: Intervencion con
fusion espinal posterior, en situaciones
definidas

Posible intervencién para posicionamiento
del pie para apoyo en la silla de ruedas

MANEJO ORTOPEDICO

normal

Asegurar el programa
usual de vacunacién
incluyendo las vacunas
de influenza, neumococo
y 23-valente

Riesgo bajo de problemas respiratorios

El monitoreo se mantiene

Incrementa el
riesgo de dafio
respiratorio

Se activan los
estudios y
evaluaciones
respiratorias

Incrementa el riesgo
de dafio respiratorio

Se activan los
estudios e
intervenciones
respiratorias

MANEJO PULMONAR

Ecocardiograma al
momento del diagndstico
o alos 6 afios

Maximo 24 meses

entre los analisis y

valoraciones hasta
los 10 afios y de
ahi anualmente

Mismo programas de evaluaciones que en el grupo mas joven

Se incrementa el riesgo de problemas cardiacos con la edad;
requiere intervencion incluso si es asintomatico

Uso de intervenciones estandar para falla cardiaca con deterioro

de la funcién

MANEJO CARDIACO

Monitoreo acerca de ganar peso acorde a la edad

Evaluacidén nutricional para sobre/bajo peso

Atencidn a posible

disfagia

MANEJO
GASTROINTESTINAL

Soporte familiar,
evaluaciones/intervencio
nes tempranas para
desarrollo de aprendizaje
y conducta

Evaluacién/ Intervencion para aprendizaje, conducta y forma de

afrontar la situacién

Promover independencia y desarrollo social

transicion a servicios

Planeacién de la

para adultos

MANEJO PSICOSOCIAL

Figura 1. Las diferentes areas de cuidado requeridas en cada etapa de Duchenne




3. DIAGNOSTICO

CUIDADOS DURANTE EL DIAGNOSTICO

La causa especifica de un desorden médico se denomina diagnosis.
Es muy importante establecer el diagndstico exacto cuando su
doctor tiene sospecha de Duchenne. El objetivo de los cuidados en
este momento debe centrarse en obtener un diagnostico preciso tan
pronto como sea posible. Con un diagndstico oportuno, cada
miembro de la familia puede ser informado acerca del curso general
de Duchenne, dotado con consejo genético e informado de las
opciones de tratamiento. Cuidados adecuados pueden ser puestos
en marcha y la familia puede recibir el soporte y educacion
correspondientes. De manera ideal, el diagndstico debe ser
realizado por un doctor especialista en neuromusculares y quien
pueda valorar clinicamente al nifio y pueda iniciar e interpretar los
resultados de los estudios adecuadamente. El seguimiento y soporte
a la familia inmediato posterior al diagndstico con frecuencia serd
realizado con soporte de los consejeros genetistas.

CUANDO SOSPECHAR DE DUCHENNE

Las primeras sospechas son usualmente indiciadas por uno de los
tres siguientes signos (auin cuando no exista historia de Duchenne en
la familia):

¢ Problemas con la funcién muscular. Con frecuencia es un

Datos Importantes para Recordar:

1.

3.

4.

Obtener un diagndstico es un paso
importante para que usted y su doctor
puedan hacer planes para el cuidado de
su hijo.

Los doctores no pueden diagnosticar
Duchenne usando solo una prueba de
CK. Si su hijo tiene niveles altos de CK,
su doctor necesitard confirmar el
diagndstico mediante pruebas
genéticas.

USTED NO ESTA SOLO. Pida a su doctor
que le responda sus preguntas y busque
consultar a un consejero genetista.

Este es un momento cuando contactar a
un grupo de ayuda o Asociacion de
padres puede ser de ayuda particular.
Usted puede encontrar listas de
contactos en www.treat-
nmd.eu/dmdpatientorganisations. y en
www.upaduchenne.org

miembro de la familia quien nota que algo esta mal. Los nifios ge tienen Duchenne caminan mas
tardiamente que otros ninos de la misma edad. Ellos tienen pantorrillas agrandadas y tienen dificultad para
correr, brincar o subir escaleras. Se caen facilmente y pueden tener tendencia a caminar de “puntas”
(sobre los dedos de sus pies). Ellos pueden también tener retraso en el habla. Uno de los signos clasicos de
Duchenne es lo que se conoce como la maniobra o signo de Gowers, en el cual el nifio tiene que usar sus
manos para escalar sobre sus muslos para impulsar su cuerpo hasta ponerse en posicion erecta (de pie).
Esto es debido a la debilidad en sus caderas y musculos de los muslos (ver Figura 2).

e Altos niveles de la proteina muscular creatina kinasa (CK) en una prueba de sangre. El hallazgo de un valor
alto de CK debe ser referido con oportunidad y urgencia a una especialista en neuromusculares para
confirmacién del diagnéstico, Niveles elevados de CK se ven en personas con otros tipos de condiciones
musculares y un valor alto de CK solo no es suficiente para confirmar Duchenne.

¢ Niveles elevados de las “enzimas hepaticas” AST y ALT (transaminasas) en una muestra de sangre. Valores
elevados de estas enzimas en sangre son con frecuencia asociadas con enfermedad hepatica, pero las
distrofias musculares pueden también causar esta elevacion. Inesperados niveles altos de estas enzimas
sin otra causa que lo justifique debe levantar la sospecha que el CK estara elevado y asi el diagndstico de
una distrofia muscular puede ser sospechado. No se recomienda una biopsia de higado.

e Los nifios con Duchenne frecuentemente tienen algun retraso en el desarrollo del habla y lenguaje y pueden

presentar esto (ver Seccién 10).

CONFIRMANDO EL DIAGNOSTICO DE DUCHENNE

Duchenne es una enfermedad genética — esta causada por una mutacién o cambio en el ADN en un gen llamado el
gen de la distrofina o gen de Duchenne. El diagndstico tiene que ser confirmado por pruebas genéticas usualmente
en una muestra de sangre, pero otras pruebas son también algunas veces realizadas. Alguna informaciény
antecedentes sobre las pruebas genéticas se proporcionan en el Cuadro 1.




Figura 2. Maniobra de Gowers



LAS PRUEBAS

1) EXAMEN GENETICO

La prueba genética es siempre necesaria aun si Duchenne esta confirmado
primero por una biopsia muscular. Diferentes tipos de pruebas genéticas
puede proporcionar informacidon mas detallada y especifica acerca del cambio
en el ADN o mutaciéon. Tener la confirmacién genética del diagndstico es
importante por varias razones. Ayudara a determinar si el nifio puede ser
elegible para un nimero de estudios clinicos para una mutacién especifica y
ayudard a la familia con las decisiones relacionadas con el diagnéstico prenatal
y futuros embarazos.

Una vez que la mutacion exacta o cambio en el ADN en el gen de la distrofina
es conocida, a las madres se les debe ofrecer la oportunidad para examen
genético para verificar si son o no portadoras. Esta informacion sera
importante para otras mujeres miembros de la familia del lado de la madre
(hermanas, hijas, tias, primas) para entender si ellas también pueden ser
portadoras. Figura 3. Biopsia de musculo;

Arriba: musculo normal que
muestra distrofina alrededor

La prueba genética y una referencia al un asesor genético ayudara a la familia a

entender los resultados de las pruebas y el impacto potencial en otros de las fibras, Abajo: musculo
miembros de la familia (ver Cuadro 1). distréfico con ausencia de
distrofina.

2) ANALISIS DE LA BIOPSIA DE MUSCULO

Su doctor podria recomendar una biopsia de musculo (tomar una pequefia muestra de musculo para analisis). La
mutacion genética en Duchenne significa que el organismo no puede producir la proteina distrofina, o no produce
suficiente cantidad. Las pruebas en la biopsia muscular pueden proporcionar informacién acerca de la cantidad de
distrofina presente en las células musculares (ver Figura 3).

Si la confirmacién del diagndstico ha sido dado por las pruebas genéticas, una biopsia de musculo puede no ser
requerida. Sin embargo, en algunos centros, el diagndstico de Duchenne puede realizarse a través de la biopsia de
musculo. El estudio genético (molecular) después de tener un diagndstico positivo de Duchenne mediante biopsia
muscular, es todavia esencial para determinar el cambio especifico en el ADN o mutacidn genética causante de
Duchenne.

Existen dos tipos de pruebas que normalmente se realizan en una biopsia muscular. Son inmunocitoquimica e
inmunoblot para distrofina. Estas pruebas se hacen para determinar la presencia o ausencia de distrofina y puede
ayudar a distinguir Duchenne de la forma mas benigna de la condicidn.

3) OTRAS PRUEBAS

En el pasado, las pruebas conocidas como electromiografia (EMG) y estudios de conduccidn neural (pruebas con
agujas) han sido una parte tradicional de la evaluacién de un nifio con la sospecha de un desorden neuromuscular.
Los expertos estan de acuerdo que estas pruebas NO son adecuadas ni necesarias para la evaluacion de Duchenne.



Cuadro 1. Porqué es importante la confirmacion genética

ASESORAMIENTO GENETICO Y ESTUDIO DE PORTADORAS:

Algunas veces la mutacion genética que causa Duchenne se produce al azar en el nifio(aleatoria). Esta es
considerada una mutacién espontanea. En otros casos, se ha pasado de madre a hijo.

Si la madre tiene la mutacién, se le denomina “portadora”, y ella puede pasar, heredar la mutacién
genética a sus otros hijos. Los hijos a quienes les pase la mutacién se veran afectados por Duchenne,
mientras que las hijas que hereden la mutacidn seran portadoras ellas mismas. Si la madre es examinada y
se encuentra que tiene la mutacién, ella puede tomar decisiones informadas sobre sus futuros embarazos,
y sus familiares mujeres (hermanas, tias, hijas) pueden también practicarse el estudio para ver si estan en
riesgo de tener un hijo con Duchenne.

Aln cuando una mujer no sea portadora, hay un pequeo riesgo en los futuros embarazos debido a que la
mutacion puede ocurrir en sus évulos. Esto se denomina “mosaicismo de linea germinal”.

Una portadora puede también tener un riesgo pequeiio de desarrollar un corazén débil o mas aun,
debilidad en las piernas mas adelante en su vida. Conocer el estatus de portadora ayuda a identificar este
riesgo asi la mujer puede recibir el consejo adecuado.

Usted debe tener acceso a un consejero genético quien puede explicarle todo esto con mas
detalle.

ELIGIBILIDAD PARA ESTUDIOS CLINICOS:

Hay un nimero de ensayos clinicos en curso en Duchenne que estan enfocados a ciertos tipos de
mutaciones. El examen genético es importante para conocer si su hijo es elegible para participar en estos
estudios. Para ayudar a los doctores a encontrar a los niflos y jovenes que podrian ser elegibles, usted debe
inscribir a su hijo en un registro de pacientes.

La pregunta mas importante que usted necesita que le sea respondida es si las pruebas genéticas fueron
realizadas con los estandares aceptados actualmente, los cuales permiten que la mutacion exacta sea
definida. Si no fue asi, entonces podria necesitarse pruebas adicionales. Usted debe discutir esto con su
doctor. La mutacion exacta se requiere también para ingresarla en uno de los registros de Duchenne.
Usted puede encontrar los detalles de los tipos de pruebas que pueden realizarse y qué tan efectivas son
para detectar el detalle absoluto de la mutacidn, en este documento.

Todos los registros nacionales de pacientes para Duchenne en el mundo estdn listados en www.treat-
nmd.eu/patientregistries. Por favor consulte este sitio para mas detalles.
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4. MANEJO NEUROMUSCULAR - manteniendo fuerza y funcién

Datos Importantes para Recordar:

CUALES EVALUACIONES DEBEN REALIZARSE Y PORQUE 1. Debido a que su hijo no tiene
Su hijo debe tener revisiones regulares con un doctor especialista distrofina, sus musculos

quien tenga la experiencia para monitorear cémo van las cosas y gradualmente se debilitardn.
entender si hay algo inusual que pudiera necesitar evaluacién 2. Algunos tipos de ejercicios y
adicional. Esto es importante para tomar decisiones acerca de produciendo cansancio pueden
nuevos tratamientos al momento mas apropiado y anticipar y empeorar el dafio del musculo.

prevenir problemas con el mayor grado posible. Se recomienda que
su hijo vea a un doctor cada 6 meses y el fisioterapeuta y terapeuta
ocupacional especialistas alrededor de cada 4 meses si es posible.

3. El doctor entiende la progresion de
la debilidad muscular y puede

ayudar a que su hijo esté listo para
Los estudios usados en diferentes clinicas para hacer el seguimiento el siguiente paso.

de personas con Duchenne pueden variar. Lo mas importante es
gue haya una revision regular para que las intervenciones puedan
ser monitoreadas de manera adecuada. Esta evaluacién periddica
debe incluir pruebas que ayuden a mostrar cdmo progresa la
condicion, incluso:

4. Esimportante para el doctor saber
como estdn trabajando los musculos
de su hijo para que puedan iniciar la
terapia adecuada tan temprano
como sea posible.

FUERZA: La fuerza puede ser medida en un nimero de formas
diferentes para ver si la fuerza que puede ser generada en
articulaciones especificas estd cambiando.

RANGO DE MOVIMIENTO DE ARTICULACION: Esto se realiza para monitorear si las contracturas o rigidez en las
articulaciones se desarrolla y para ayudar a guiar qué ejercicios de estiramiento (elongaciéon) o intervenciones serdn
de mayor ayuda.

PRUEBAS CON MEDICIO DE TIEMPO: Muchos médicos clinicos de forma rutinaria valoran algunas actividades con
tiempo, tales como, el tiempo que toma levantarse del piso, el tiempo para caminar una cierta distancia, y el
tiempo para subir varios escalones. Esto da informacién importante sobre cdmo va cambiando la condicién y cémo
se esta respondiendo al tratamiento.

ESCALAS DE FUNCION MOTORA: Hay un gran nimero de escalas diferentes, pero su médico clinico debe utilizar de
manera rutinaria la misma escala para monitorear la condicidén de forma sistematica. Diferentes escalas pueden ser
necesitadas a diferentes momentos.

ACTIVIDADES DE LA VIDA DIARIA: Esto permite al equipo saber si alguna ayuda adicional podria ser necesaria para
facilitar y mantener la independencia del paciente.

En estos momentos hay mucha investigacidon que se lleva a cabo en el area de nuevos farmacos para Duchenne. En
este documento los expertos solo dieron recomendaciones donde hay evidencia suficiente para un tratamiento.
Estas recomendaciones cambiaran en el futuro cuando nuevas evidencias (tales como los resultados de estudios
clinicos) se hagan disponibles. Estas guias se revisaran cuando nuevos resultados estén disponibles.

No obstante se espera que en el futuro un rango mas amplio de opciones de tratamiento estaran disponibles, en el
presente, el Unico medicamento para los sintomas musculo-esqueléticos de Duchenne, que los expertos estan de
acuerdo que habia evidencia suficiente para poder recomendar, es el tratamiento con corticoesteroides. Los
corticoides se tratan en detalle en esta seccion. Los tratamientos farmacoldgicos para otros sintomas especificos de
la enfermedad, tales como problemas cardiacos, se abordan mas adelante.
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Los coricoides son usados en muchas otras condiciones médicas y
hay muchas experiencias en su uso en todo el mundo. No hay duda
que pueden beneficiar a muchos nifios con Duchenne pero este
beneficio necesita estar en equilibrio con un manejo proactivo de
posibles efectos secundarios. El uso de corticoides es muy
importante en Duchenne y debe ser tratado con las familias en un
principio.

e Los corticoides (también llamados glucocorticoides o
corticoesteroides) son los unicos farmacos conocidos que
disminuyen el ritmo deterioro en fuerza muscular y funcién
motora en Duchenne. La meta del uso de los esteroides es
ayudar a que el nifio camine de manera independiente por mas
tiempo permitiéndole mayor participacion y mas adelante
minimizar problemas ortopédicos, cardiacos y respiratorios.
Pueden también reducir el riesgo de escoliosis (curvatura de la
columna).

e Laprevencidn y manejo de los efectos secundarios de los
corticoides necesita ser proactivo y anticipatorio. Las

Datos Importantes para Recordar:

1

Los corticoides son los unicos
medicamentos conocidos que ayudan
a retardar la debilidad muscular.

Siempre diga a los doctores y
proveedores de cuidados de la salud
que su hijo estd tomando corticoides.
Es especialmente importante si va a
tener una cirugia o si tiene una
infeccion o herida porque los
esteroides pueden suprimirla
respuesta del sistema inmunoldgico.

Su hijo nunca debe suspender los
esteroides de forma repentina.

Su hijo debe visitar regularmente a
un doctor con experiencia en el
manejo de corticoides. El doctor
explicard los posibles efectos
secundarios y le dird si su hijo estd en
riesgo de desarrollarlos.

intervenciones deben ser realizadas TEMPRANO en un esfuerzo de prevenir problemas y asegurar que no se
conviertan en severos. Los efectos adversos asociados con el uso de corticoides varian y estan relacionados en la

Tabla 1.

* El momento 6ptimo para iniciar el tratamiento con corticoides es cuando la funcién motriz estd en una “etapa
plateau” o de estabilidad — cuando las habilidades motrices del nifio han dejado de mejorar pero aun no han
empezado a empeorar. Esto ocurre normalmente entre la edad de 4-6 afios- No se recomienda iniciar los
esteroides en nifios que aun estan ganando habilidades motrices, especialmente si tienen menos de 2 afios de

edad.

* El programa nacional de vacunacion recomendado debe estar completo antes de iniciar el tratamiento con

corticoides y debe quedar manifiesta inmunidad a la varicela.

* Iniciar el tratamiento con corticoides en nifios/jovenes que ya no caminan de forma independiente es un
asunto de decision individual y necesita ser discutida con el doctor, tomando en consideracion el efecto de
factores de riesgo pre-existentes. En los chicos que usaron corticoides cuando ain caminaban, muchos
expertos recomiendan continuar con el tratamiento después de la pérdida de ambulacién. La metaen la
persona no-ambulatoria es preservar la fuerza de extremidades superiores, disminuir la progresion de escoliosis

y retardar el deterioro de la funcidon cardiaca y respiratoria.

Uno de los temas potencialmente confusos en el cuidado de Duchenne es que diferentes doctores y diferentes
centros con frecuencia prescriben diferentes regimenes de corticoides, lo que significa que usted encontrara
informacién acerca de de diferentes farmacos y diferentes regimenes. Estas guias han tratado de establecer una
ruta clara para el uso de corticoides de manera efectiva y segura basada en evaluaciones regulares de funcién y

efectos secundarios (ver Cuadro2).

* La prednisona (prednisolona) y el deflazacort son dos tipos de corticoides que son principalmente usados en
Duchenne. Se cree que trabajan de forma similar. Ninguno de ellos es claramente mejor. Estudios clinicos de
estos farmacos son importantes y debe ayudarnos a entenderlos mejor en el futuro.
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e La eleccién de cual corticoide usar depende de su disponibilidad en un pais en particular, el costo para la
familia, la forma como se toman y cdmo se perciben los efectos secundarios. Prednisona tiene la ventaja de
ser de bajo costo y esta disponible en tabletas y formulacidn liquida. Deflazacort puede ser preferido sobre
la prednisona para algunas personas porque tiene un menor riesgo de incremento de peso.

Cuadro 2. Dosis de Corticoides para Inicio y Mantenimiento

e La dosis inicial recomendada de prednisona es 0.75 mg/kg/dia y de deflazacort es 0.9 mg/kg/dia,
administrada en la mafiana. Algunos nifios experimentan efectos secundarios de corta duracién en la
conducta (hiperactividad, cambios de humor) por una pocas horas después de tomar el medicamento.
Para estos nifios, administrar el medicamento en la tarde puede aliviar algunas de estas dificultades.

e Para personas que alin caminan, la dosis es cominmente incrementada con el crecimiento del nifio
hasta que alcanza aproximadamente un peso de 40 kg. La dosis maxima de prednisona es usualmente
limitada a aproximadamente 30 mg/dia, and la de deflazacort a 36 mg/dia.

e Adolescentes que ya no caminan y que han estado en tratamiento de corticoides por largo plazo
usualmente pesan mas de 40 kg y la dosificacion por kg de prednisone se permite disminuirla a un
rango de 0.3 a 0.6 mg/kg/dia. No obstante esta dosis es menos que el limite aproximado de 30 mg, ha
mostrado beneficio sustancial.

e Iniciar con el uso diario de corticoides fue preferido por los expertos sobre los regimenes de dias
alternos. Data de estudios en curso y futuros podrian modificar esta recomendacion.

e Decidir sobre la dosis de mantenimiento de los corticoides es un balance entre crecimiento, qué tan
buena es la respuesta a los corticoides y la carga de efectos secundarios. Asi, esta decision debe ser
revisada en cada visita clinica con base en el resultado de las pruebas realizadas y si los efectos
secundarios son o no un problema que no puedan ser manejados o tolerados.

e En nifios en dosis relativamente bajas de corticoides (menor que la dosis inicial por kg de peso
corporal) quiénes empiecen a mostrar declinacion funcional, es necesario considerar un ajuste
“rescate funcional”. La dosis de los corticoesteroides es incrementada a la del objetivo y los pacientes
son entonces re-evaluados para observar cualquier beneficio en aproximadamente dos o tres meses.

* No existe consenso en la dosis 6ptima de corticoides si se inician en un joven en etapa no-
ambulatoria. No se conoce que tan efectivo es el tratamiento en la prevencidn de escoliosis o en
estabilizar las funciones cardiaca y respiratoria en esta situacion. Este tema requiere mas estudios .

MANEJO DE CORTICOIDES Y EFECTOS SECUNDARIOS (Cuadros 3y 4y Tabla 1)

Un manejo a conciencia de los efectos secundarios de los corticoides es crucial una vez que el nifio ha empezado
una terapia con corticoides a largo plazo. Mientras la terapia con corticoides sea la medicacién primordial para
Duchenne, no debe ser tomado con ligereza por el doctor y la familia, y debe ser manejado solamente por doctores
con experiencia apropiada.



Cuadro 3. Manejo de la Medicacién con Corticoides

Una reduccion de la dosis de aproximadamente % a % se sugiere si ocurren efectos secundarios intolerables
0 no manejables, con una evaluacion por teléfono o visita clinica un mes después, para valorar el control de
los efectos secundarios.

e  Siun esquema de dosificacidn diaria resulta en efectos secundarios inmanejables y/o intolerables que
no mejoran cuando la dosis se disminuye, entonces es apropiado cambiar a un régimen de dias
alternos.

e Laterapia con corticoides no debe ser abandonada, atin si los efectos secundarios NO son manejables
y/o tolerados hasta que por lo menos una reduccién de dosis y cambio de régimen a dias alternos se
haya intentado. Esta recomendacion es valida para ambos casos, personas que ain caminan y los que
han dejado de caminar (no-ambulatorios).

e En caso que los ajustes en la dosis de los corticoides y/o regimenes resultan ser inefectivos para hacer
algun cambio significativo en los efectos colaterales y que los hagan suficientemente manejables o
tolerable, entonces es necesario descontinuar el tratamiento con corticoides. Estas decisiones
necesitan ser tomadas individualmente junto con el nifio y la familia. Los corticoides nunca deben ser
suspendidos de manera repentina.

Cuadro 4. Otros farmacos y Suplementos Alimenticios

Los expertos consideraron un grupo de otros fdrmacos y suplementos que se conoce que son usados en
algunos casos para el tratamiento de Duchenne. Ellos revisaron data publicada acerca de estas sustancias
para ver si habia evidencia suficiente de su seguridad y eficacia para poder hacer recomendaciones.

Los expertos concluyeron lo siguiente:
. El uso de oxandrolona, un esteroide anabdlico, no se recomienda.

e Laseguridad en el uso de Botox no ha sido estudiada para el tratamiento o prevencidn de contracturas
en individuos con Duchenne y no se recomienda.

¢ No existe respaldo para el uso sistematico de creatina. Un estudio controlado aleatorio de creatina en
Duchenne no mostrd un beneficio claro. Si una persona estd tomando creatina y tiene evidencia de
problemas en rifiones, es necesario que suspenda este suplemento.

* No pueden hacerse recomendaciones en este momento acerca de otros suplementos o farmacos que
son utilizados a veces en el tratamiento Duchenne, incluso coenzima Q10, carnitina, aminoacidos
(glutamina, arginina), anti-inflamatorios/antioxidantes (aceite de pescado, vitamina E, extracto de té
verde, pentoxifilina), y otros incluso extractos herbales o botanicos. Los expertos concluyeron que no
hay suficiente evidencia en la literatura publicada.

e Los expertos estuvieron de acuerdo que esta es un drea donde se necesita investigacion adicional. El
involucramiento activo de familias en actividades que desarrollen mayor conocimiento, como los
registros de pacientes y estudios clinicos debe ser ampliamente motivado.

Los corticoides son los Unicos farmacos que los expertos han acordado que pueden ser recomendados. No
obstante algunos de los farmacos en el Cuadro 4 son ampliamente utilizados, no hay suficiente evidencia para decir
si estos suplemento realmente trabajan o no. Es importante discutir todos los medicamentos con su doctor antes
de agregar o suspender la medicacion.



Tabla 1 resume los principales efectos secundarios de los corticoides que deben ser monitoreados asi como
intervenciones utiles. Los factores a considerar en el mantenimiento o incremento de dosis son la respuesta a la
terapia, peso y estatura (crecimiento), y si los efectos secundarios estan presentes y son manejables.

Algunos de los efectos secundarios a largo plazo mas comunes de la administracion de corticoides a altas dosis en
nifios en crecimiento estan listados aqui. Es importante hacer notar que diferentes personas tendran muy
diferentes respuestas a los corticoides. La clave para un manejo exitoso de corticoides es estar consciente de los
efectos secundarios potenciales y trabajar para prevenirlos o reducirlos cuando sea posible. Reduccion de la dosis
de corticoides es necesario si los efectos secundarios son inmanejables o intolerables. Si esto no se logra, entonces
una mayor reduccién o el cambio a otro régimen de dosificacion es necesario antes de abandonar el tratamiento

completamente.

Efecto secundario de los
corticoides

Comentario y monitoreo
recomendado

Puntos para que usted piense y
discuta con su doctor

General y cosmético
Incremento de peso

Obesidad

Consejo dietario debe ser
proporcionado a todas las
familias antes de iniciar un
régimen con corticoides. Ellas
deben ser advertidas que los
corticoides incrementan el
apetito.

Es importante que la familia entera
coma de manera prudente para
prevenir el sobrepeso. Busque
consejo para la familia entera con
respecto a dieta y nutricion.

Caracteristicas
Cushingoide ("cara
redonda, de luna")

Cara y mejillas redondeadas
(llenas) se vuelve mas notorio en
el tiempo.

Un monitoreo cuidadoso de la dieta
y la restriccion de ingesta de azucar
y sal ayudaran con el incremento
de peso y puede minimizar las
caracteristicas Cushingoide.

Crecimiento excesivo de
cabello (vellocidad) en el
cuerpo (hirsutismo)

Examinacidn clinica.

Esto no es usualmente
suficientemente severo para hacer
un cambio en la medicacidn.

Acné, Tifia, Verrugas

Mas notable en adolescentes.

Use tratamientos especificos
(prescripcién tdpica) y no se
apresure a cambiar el régimen de
corticoides a menos que exista una
angustia emocional.

Retraso en el crecimiento

Monitorear la estatura al menos
cada 6 meses como parte del
cuidado general (la estatura
tiende a ser menor en Duchenne
aun sin tener tratamiento con
corticoides.)

Pregunte si su hijo esta preocupado
por su baja estatura. Sies asi debe

discutir con su doctor si él necesita

un examen endocrinolégico.

Retraso de la pubertad

Monitorear el desarrollo.

Identificar alguna historia familiar
de retraso en la maduracién
sexual.

Fomentar la discusion sobre la
pubertad. Pregunte a su hijo si él
tiene alguna preocupacion de algin
retraso.

Discuta con su doctor acerca de
realizar una evaluacion
endocrinoldgica si usted o su hijo
estdn preocupados.
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Cambios deConducta
Adversos

(Hay mucha mas
informacién sobre
conducta en la Seccién 10
de estas
recomendaciones.)

Identifique la presenciay linea
basal de algunos aspectos de
humor, temperamento, y déficit
de atencidn e hiperactividad .
Esté consciente que estos
temporalmente empeoran en las
primeras seis semanas de iniciado
el tratamiento con corticoides.

Considere si la linea base de estos
aspectos deberian ser tratados
previo a iniciar la terapia con
corticoides, e.g. asesoramiento de
Déficit de atencidn e hiperactividad
o bien una prescripcion.

Puede ayudar cambiar la hora de la
administraciéon del corticoide a mas
tarde en el dia — discutalo con su
doctor, quien también podria
considerar referirlo a una
evaluacion de la salud conductual.

Supresion Inmuno /
adrenal

Manténgase alerta del riesgo de
infecciones severas y de la
necesidad de atender con
prontitud infecciones menores.

Informe a todo el personal
médico que su hijo estd en
tratamiento con corticoides, y
lleve consigo una tarjeta de alerta
de corticoides.

Asegurese que los corticoides no
sean suspendidos de manera
abrupta.

Es muy importante que alguien
en tratamiento crénico de
corticoides no omita su dosis por
mas de 24 horas cuando mucho,
especialmente si esta persona se
encuentra enferma.

Obtenga la inmunizacién contra la
varicela antes de iniciar
tratamiento con corticoides; si no
se hizo busque consejo médico si
esta en contacto con varicela.

En caso de que haya problema
regional con tuberculosis, puede
requerirse vigilancia especifica.

Discuta con su doctor como
compensar en caso de que se
suspendieran los corticoides, por
ejemplo sustituyendo con la dosis
equivalente de prednisona en el
caso de que el deflazacort no
estuviera temporalmente
disponible o como necesitaria
cobertura via intravenosa (1V)
durante enfermedad o ayuno.

Discuta el uso de cobertura con
metilprednisolona “dosis de estrés
intravenosa (IV) para cirugias o
enfermedades mayores.

”

De cobertura intravenosa en caso
de ayuno.

Hipertensién

Monitorear presion sanguinea en
cada visita clinica.

Si la presidn sanguinea es elevada,
reducir la ingesta de sal y el peso
pueden ser los primeros pasos
utiles.

Si esto es inefectivo, su doctor
necesitara considerar prescribir
Enzima Conversora de la
Angiotensina o beta bloqueadores.

Intolerancia a la glucose

Pruebas de glucosa en orina con
tiras de papel en las visitas
clinicas.

Haga preguntas si hay exceso de

Si las pruebas de orina salen
positivas podria requerirse pruebas
en sangre.
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orina o aumento de la sed.

Gastritis /reflujo gastro-
esofagico

Esté pendiente de sintomas de
reflujo (acidez).

Evite farmacos anti-inflamatorios
no esteroideos (NSAIDs) como
aspirina, ibuprofeno, naproxeno.

Farmacos y antiacidos pueden ser
usados si hay sintomas.

Enfermedad de tlcera
peptic

Reporte los sintomas de dolor de
estébmago, ya que este puede ser
un signo de dafio en la mucosa
del estdmago.

Las heces fecales deben ser
investigadas por sangre en caso
de una historia que sugiera
anemia.

Evite farmacos anti-inflamatorios
no esteroideos (NSAIDs) como
aspirina, ibuprofeno, naproxeno.

Pueden utilizarse farmacos y
antidcidos si hay sintomas. Buscar
consulta con gastroenterdlogo.

Cataratas

Examen oftalmoldgico anual.

Considerar cambiar de deflazacort
a prednisona si se desarrollan
cataratas que afecten la vision.

Buscar consulta con un
oftalmdlogo.

Las cataratas requeriran ser
tratadas solo si interfieren con la
vision.

Desmineralizacion Osea e
incremento del riesgo de
fracturas

Llevar una historia cuidadosa de
fracturas.

Realizar un DEXA anualmente
para monitorear la densidad
Osea.

Medir anualmente el nivel
sanguineo de Vitamina D
(idealmente al final del invierno
en climas estacionales) y
suplementar con vitamina D3 si
los niveles son bajos.

El dietista valora la ingesta de
calcio y vitamina D.

Puede requerirse suplementos con
vitamina D dependiendo de sus
niveles en sangre. Vuelva a
verificar niveles de vitamina D otra
vez después de 3 meses con el
tratamiento.

Actividades con un poco de pesas
pueden ayudar.

Asegurar que la ingesta de calcio es
buena en la dita y si no es asi
puede necesitarse suplementos.

Mioglobinuria

La orina parece color
coca-cola porque
contiene productos
derivados de la
degradacion de las
proteinas del musculo.
Esto necesita ser
examinado por el
laboratorio de un hospital

Preguntar cuando se presente
coloracion anormal de la orina
después de pruebas orina -
ejercicio.

Evite ejercicio vigoroso y ejercicios
excéntricos, como correr pendiente
abajo o usode trampolin.

Es importante una buena ingesta
de fluidos. Investigaciones del rifidn
son necesarias si el problema
persiste.

17



5. MANEJO DE LA REHABILITACION - fisioterapia y terapia ocupacional

Las personas con Duchenne necesitan acceso a diferentes tipos de manejo de la rehabilitacién durante toda su vida.
Muchos de estos seran aplicados por fisioterapeutas y terapeutas ocupacionales, pero de otras personas también
puede necesitarse ayuda, incluyendo especialistas en rehabilitacidn, ortopedistas, proveedores de sillas de ruedas y
otros asientos. Los cirujanos ortopédicos también pueden estar implicados.

Manejo de la extensibilidad muscular y contracturas en las articulaciones es una parte clave del manejo de la
rehabilitacion.

El objetivo del estiramiento es preservar la funciéon y mantener el confort. El programa de estiramientos sera
supervisado por el fisioterapeuta, pero tiene que convertirse en parte de la rutina cotidiana de la familia.

Hay muchos factores en Duchenne que contribuyen a la tendencia de las articulaciones a ponerse tensas o
"contracturadas". Estos incluyen que el musculo se vuelve menos elastico debido al uso limitado y posicionamiento,
o porque los musculos alrededor de una articulacion estan fuera de balance (uno mas fuerte que el otro). Mantener
buena gama de movimientos y simetria en las diferentes articulaciones es importante. Esto ayuda a mantener la
mejor funcidn posible, prevenir el desarrollo de deformidades fijas, y evitar problemas de presidn en la piel.

Cuadro 5. Manejo de la extensibilidad muscular y contracturas articulares

e El contacto clave para el manejo de las contracturas articulares es su fisioterapeuta. Lo ideal seria que lo
hiciera un fisioterapeuta local siendo apoyado por un fisioterapeuta especialista cada 4 meses. El
estiramiento se debe realizar por lo menos 4-6 veces por semana y debe formar parte de la rutina diaria.

e Efectivo estiramiento para contrarrestar el desarrollo de contracturas puede requerir diferentes técnicas
que su fisioterapeuta le mostrar3d, incluyendo estiramiento, férulas y aparatos para ponerse de pie.

e  Estiramiento regular del tobillo, rodilla y cadera es importante. Mas tarde, estiramiento regular de los
brazos se hace necesaria, sobre todo los dedos, mufieca, codo y hombro. Otras areas que requieren de
estiramiento pueden ser identificadas en un examen individual.

e  Férulas nocturnas (ortesis de tobillo-pie, AFOs) pueden utilizarse para ayudar a controlar las
contracturas en el tobillo. Estas deben ser hechas a medida y no provistas en serie. Después de la
pérdida de ambulacién, férulas diurnas pueden ser preferidas, pero férulas diurnas no se recomiendan
para nifios que todavia estan caminando.

. Férulas largas de pierna (ortesis de rodilla-tobillo-pie, KAFOs) pueden ser utiles cerca de la etapa donde
caminar se esta volviendo muy dificil o imposible. Las KAFOs pueden ser Utiles para ayudar a controlar
rigidez articular y para prolongar la ambulacién y retrasar la aparicidon de escoliosis.

e  Programas para ponerse de pie (en un marco para ponerse de pie o silla eléctrica con bipedestador) se
recomiendan después que caminar se hace imposible.

e  Férulas de mano en reposo son adecuadas para personas con flexores largos de los dedos contraidos.

e Cirugia puede ser ofrecida en algunas situaciones, en un esfuerzo para prolongar el periodo de caminar.
Sin embargo, este enfoque debe ser estrictamente individualizado. Mas informacién sobre las diferentes
opciones esta disponible en el documento principal.

18



SILLAS DE RUEDAS, ASIENTOS Y OTROS EQUIPOS

Durante la etapa temprana ambulatoria, un scooter, silla de paseo o silla de ruedas puede ser utilizada para
largas distancias para conservar la fuerza. Cuando su hijo comienza a utilizar una silla de ruedas por periodos
largos, se hace mas importante que la postura se observe detenidamente, y la personalizacion de la silla es
usualmente necesaria.

Como la dificultad para caminar aumente, se recomienda que una silla de ruedas eléctrica sea proveida mas
temprano que tarde. Idealmente, la silla de ruedas eléctrica inicial debe ser adaptada y personalizada para
optimizar el confort, la postura y la simetria. Algunos expertos también recomiendan una caracteristica eléctrica
para ponerse de pie si esta disponible.

Con el tiempo, la fuerza del brazo se vuelve mas un problema. Los fisioterapeutas y terapeutas ocupacionales
seran Utiles en la recomendacién de dispositivos de asistencia para ayudar a mantener la independencia. Lo
mejor es pensar proactivamente sobre el tipo de equipo que mejor apoyara la independencia y la participacion,
y planear con anticipacidn para proveerlo a la mayor puntualidad posible.

Adaptaciones adicionales en las etapas ambulatoria tardia y no ambulatoria pueden ser necesarias para
ayudarse a subir escaleras y la transferencia, comer y beber, voltearse en la cama y bafiarse.

Cuadro 6. Manejo del Dolor

Es importante preguntar a los chicos/jévenes con Duchenne si el dolor es un problema, de modo que pueda
ser abordado y tratado adecuadamente. Desafortunadamente, muy poco se sabe actualmente sobre el dolor
en DMD. Se necesita mas investigacidn. Si su hijo estd teniendo dolor tiene que hablar con su médico y
explicarle que se trata de un problema.

¢  Para el manejo eficaz del dolor, es importante determinar por qué hay dolor, asi los médicos pueden
realizar intervenciones adecuadas.

. Como mucho del dolor resulta por problemas con la postura y dificultad para encontrar una posicién
cdmoda, las intervenciones incluyen provision de ortesis adecuadas e individualizadas, asientos,
camas, y movilidad, asi como métodos estandar de tratamiento con farmacos (por ejemplo, relajantes
musculares, medicamentos anti-inflamatorios). Interacciones con otros medicamentos (por ejemplo,
corticoides y medicamentos anti-inflamatorios no esteroides [AINE]) y efectos secundarios asociados,
especialmente los que puedan afectar la funciéon cardiaca o respiratoria, debe ser considerado.

e Raramente, intervencion ortopédica puede ser indicada para dolor que no se puede manejar de otra
manera, pero que podria responder a la cirugia. El dolor de espalda, especialmente en personas que
utilizan corticoides, significa que los médicos deben revisar cuidadosamente las fracturas vertebrales,
que responden bien al tratamiento con bisfosfonatos.
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6. MANEJO ORTOPEDICO - ayuda con problemas oseos y articulares

. . Datos Importantes para Recordar:
Las personas con Duchenne que no son tratadas con corticoesteroides

tienen un 90% de desarrollar escoliosis progresiva (una curvatura 1.
lateral de la columna vertebral que empeora con el tiempo). El
tratamiento diario con corticoides ha demostrado reduce el riesgo de
escoliosis o al menos retrasa su apariciéon. El manejo proactivo del
riesgo de escoliosis requiere:

Nifios y jovenes con Duchenne
tienen huesos débiles,
especialmente si estd tomando
corticoides.

2. Esimportante que su hijo tenga la

Vigilancia
cantidad adecuada de calcio y
* Cuidado de la columna debe incluir monitoreo de la escoliosis. vitamina D para ayudar a
Esto se realiza por observacion clinica a través de la fase mantener sus huesos fuertes.
ambulatoria y con una radiografia de la columna sélo si la
escoliosis se observa. En la fase no-ambulatoria, la evaluacion 3. El médico debe ver la columna de
clinica de la escoliosis es esencial en cada visita clinica. su hijo de cerca después de dejar

de caminar, especialmente
mientras él todavia estd creciendo,
ya que la escoliosis puede cambiar

e Radiografia de la columna debe hacerse, como una base para
evaluacion, en el momento de volverse dependiente de la silla

de ruedas. Radiografias especiales tomadas de dos puntos de répidamente.

vista de la columna completa se necesitan. Radiografias de

seguimiento se deben hacer al menos una vez al afio, si hay un 4. La clave del éxito de la cirugia de
problema. Brechas de mas de un afio entre radiografias tienen el columna, si es necesaria, es la

identificacion de un cirujano con
experiencia y una atencion
adecuada a los musculos
respiratorios y el corazon.

riesgo de perder un empeoramiento de la escoliosis. Después de
que el crecimiento se ha detenido sélo se necesitan radiografias si
hay algin cambio clinico.

5. Sisu hijo tiene dolor de espalda

Profilaxis (medidas preventivas) deb ttar ol médi
ebe consultar al médico.

e Laatencidn a la postura todo el tiempo: prevencion de
contracturas asimétricas en los niflos que todavia caminan, adecuado sistema de asiento en la silla de ruedas,
dando apoyo a la simetria de la columna y pelvis y extension de la columna. Soporte de la columna (corsé) no es
apropiado para tratar y retrasar la cirugia, pero pudiera usarse si la cirugia no se puede hacer o no es la opcién
elegida.

Tratamiento

e Lacirugia con fusion espinal posterior estd indicada cuando el grado de la curva (conocido como el angulo de
Cobb) es superior a 20 grados en los nifios que aun no han dejado de crecer y que no estan tomando
corticoides. El objetivo de la cirugia es preservar la mejor postura posible para la comodidad y funcién. Cuando
los nifios estdn tomando corticoides, hay menos riesgo de deterioro y la decisidon de proceder a la cirugia puede
ser dejada hasta que el dngulo de Cobb sea mayor de 40 grados.

e Esimportante discutir qué tipo de operacidn es necesaria con su cirujano y expresar cualquier preocupacién
gue pueda tener.

Manejo de la salud ésea

e lasalud dsea es importante igual en la fase ambulatoria y no-ambulatoria de la DMD. Los chicos con DMD en
todas las edades tienen huesos débiles, especialmente si estan tomando corticoides. Ellos tienen una menor
densidad mineral ésea y tienen un mayor riesgo de fracturas (huesos rotos) en comparacién con la poblacion
general.

Manejo de fractura de huesos largos

¢ Unafractura en la pierna puede ser una amenaza significativa a la habilidad continuada para caminar. Por este
motivo el tratamiento con cirugia debe ser considerado para permitir que el nifio con Duchenne vuelva a
pararse sobre sus pies tan pronto como sea posible. Si se produce una fractura, asegurese de que el
fisioterapeuta sea notificado.
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Si un niflo que auin camina se rompe una pierna, la fijacién interna (que es una cirugia para estabilizar la
ruptura lo antes posible) es necesaria para reanudar el caminar y tener la mayor oportunidad posible para
mantener la ambulacién.

En los nifios que han dejado de caminar, una pierna rota puede tratarse de manera segura con una férula o
yeso, teniendo en cuenta la posicion funcional de la extremidad y el posible desarrollo de contracturas.

Salud ésea en general

El tratamiento con corticoesteroides se sabe aumenta el riesgo de baja densidad dsea y también se asocia con
el riesgo de fracturas de las vértebras de la columna. Las fracturas de las vértebras no se suelen ver en los
nifios no tratados corticoides. La densidad ésea puede necesitar sea evaluada con exdmenes de sangre, imagen
dsea y otros procedimientos con rayos X (véase el Cuadro 7). Esta es un area donde se necesita mas
investigacion para establecer los pardmetros de la mejor practica.

Cuadro 7. Manejo de la Salud Osea

Factores subyacentes para pobre salud ésea son:

e Disminuciéon de la movilidad

e  Debilidad muscular

e  Terapia con corticoides

Intervenciones posibles:

e Vitamina D - necesaria si existe una deficiencia real, suplemento debe ser considerado en los nifios.

e Calcio - el consumo es mejor en la dieta, pero la suplementacion se debe considerar si la dieta no es
adecuada con el asesoramiento de un dietista.

e Bifosfonatos - bifosfonatos IV se recomiendan para fracturas vertebrales.

21



7. MANEJO PULMONAR - el cuidado de los musculos respiratorios

Por lo general, los chicos no tienen problemas para respirar o toser
mientras todavia caminan. Debido a que los musculos respiratorios se
ven afectados como los chicos con Duchenne se hacen mayores,
corren el riesgo de infecciones respiratorias, a menudo debido a una
tos ineficaz. Mas adelante desarrollan problemas con su respiracion al
dormir. Cuando son mayores, pueden necesitar ayuda con la
respiracion durante el dia también. Como se trata de una progresion
gradual de los problemas, un enfoque planificado y proactivo para la
atencion respiratoria es posible basada en vigilancia adecuada,
profilaxis e intervenciones. El equipo debera incluir a un médico y un
terapeuta con habilidad en la aplicacién de la ventilacién no invasiva y
técnicas para aumentar la cantidad de aire que puede entrar en los
pulmones (aumento de volumen pulmonar), y tos asistida manual y
mecdanicamente.

Vigilancia

e Mientras un nifio con Duchenne camina todavia, evaluacion
minima de la funcidn pulmonar (como la medicién de la capacidad
vital forzada [FVC] al menos anualmente) permite que el nifio se
familiarice con el equipo y al especialista evaluar la funcién
respiratoria maxima alcanzada.

¢ El principal énfasis de la evaluaciéon pulmonar es después de la
pérdida del caminar independiente, y debe incluir medicién de la
FVCy el flujo maximo de tos. Otras medidas también pueden ser
utiles, incluidos los estudios de niveles de oxigeno durante el
sueno, y debe ser introducido con el paso del tiempo. La
frecuencia de la evaluacion dependera de la etapa de la
enfermedad, pero al menos una medicidn de la FVC se debe hacer
por lo menos cada 6 meses.

Es muy importante a tener en cuenta la clase de signos que sugieren
que su hijo puede estar teniendo problemas para respirar a medida
que crece. Si usted piensa que usted esta viendo alguno de estos,
tiene que reportarlos a su médico. Contacte a su médico si su hijo:

Datos Importantes para Recordar:

1. Guarde una copia de las pruebas
mds recientes de respiracion de su
hijo para mostrar a cualquier
meédico que se ocupe de él.

2. Asu hijo nunca debe
administrarse anestesia inhalada
o el fdrmaco succinilcolina.

3. La funcion pulmonar de su hijo se
debe comprobar antes de cirugia.
Es bueno atender los problemas
silenciosos para que puedan ser
tratados con prontitud.

4. Su hijo necesita ayuda con la tos y
antibidticos si tiene una infeccion
en el pecho.

5. Los sintomas de hipoventilacion y
tos débil deben ser monitorizados
y ser reportados a los cuidadores
meédicos para que la terapia
puede ser iniciada.

6. Siel nivel de oxigeno de su hijo
cae cuando estd enfermo o
lesionado, el médico debe tener
mucho cuidado de darle oxigeno,
ya que esto puede causar una
situacion en la que se reduce su
propio impulso para respirar.

e estd experimentando una enfermedad prolongada con aparentemente infecciones respiratorias superiores
menores. Por ejemplo, la recuperacién de los resfriados comunes es lento, con resfriados que progresan a
congestién del pecho y bronquitis, a menudo requiriendo tratamiento con antibiéticos;

e esta mds cansado que de costumbre;

e e falta aire, actla como si él no puede recuperar el aliento o tiene dificultad para terminar las oraciones;

¢ tiene dolores de cabeza todo el tiempo o por la mafiana;

e a3 menudo tiene suefio sin razén;

e tiene dificultad para dormir, se despierta mucho, tiene problemas para despertarse o tiene pesadillas;

e despierta tratando de recobrar el aliento o dice puede sentir su corazén latiendo;

e tiene dificultad para prestar atencion.

Prevencion de problemas

¢ Lainmunizacidén con la vacuna contra la neumonia estd indicada para personas de dos afios de edad o mayores

y es posible que se necesite repetir de acuerdo a la politica local. La inmunizacién anual con la vacuna de la
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influenza estd indicada. Ambas pueden ser aplicadas a individuos tratados con corticoides, aunque la respuesta
inmune a la vacunacién puede verse disminuida en estos individuos. Hasta a la fecha, informacién detallada
sobre las indicaciones de inmunizacidn, contraindicaciones y esquemas se puede obtener de diversas fuentes
nacionales — Vea la seccién "recursos" al final de este documento. Es esencial para mantenerse al dia con las
politicas de vacunacion, ya que pueden cambiar regularmente de acuerdo a nuevas amenazas, tales como la
aparicion de la influenza HIN1 en 2009.

Si se produce infeccidn en el pecho, entonces ademas del uso asistencia para toser manual y mecanica, los
antibiéticos deben ser considerados.

Cuadro 8. IMPORTANTE - ATENCION

En las etapas posteriores de la DMD la terapia con oxigeno suplementario se debe utilizar con
precaucion.

Mientras la terapia con oxigeno aparentemente puede mejorar los niveles bajos de oxigeno, usando
oxigeno se enmascara la causa subyacente, como un pulman colapsado o respiracion deficiente.

La terapia con oxigeno puede reducir el impulso para respirar y dar lugar a la retencion de didxido de
carbono.

La asistencia para toser manual y mecanica, y el soporte ventilatorio no-invasivo es probable que sea
necesario. Uso de terapia con oxigeno en su lugar no es recomendable y puede resultar peligroso.

Si el oxigeno se da, y a veces puede tener que ser, entonces es necesario que haya un seguimiento muy
atento de los gases en la sangre y/o ayuda con la respiracion se debe dar al mismo tiempo.

Intervenciones (esto requiere de conocimientos especiales)

Las intervenciones dependen de la fase de la enfermedad. En primer lugar, puede ser util usar la manera de
aumentar la cantidad de aire que puede entrar en los pulmones, mediante la respiracion profunda (técnicas de
inflacion del pulmdn). Cuando Duchenne progresa, la tos se vuelve menos eficaz, y formas de mejorar esto
pueden ser muy utiles, como con técnicas manuales y mecdnicas de asistencia para toser. Con el tiempo, apoyo
sera necesario inicialmente para respirar durante la noche y luego durante el dia (apoyo ventilatorio no-invasivo
nocturno/diurno) como los sintomas enumerados en la seccién de vigilancia se desarrollen. Apoyo de la
respiracion a través del uso de la ventilacion no invasiva es una forma muy importante para mantener la
salud. Ventilacién también se pueden entregar a través de un tubo colocado quirdrgicamente en el cuello
(traqueostomia) dependiendo de la practica local (esto se conoce como soporte ventilatorio invasivo). Todas
estas intervenciones pueden ayudar a mantener la gente sana y evitar enfermedades agudas.

Atencidn particular a la respiracion es requerida alrededor del momento de cirugia programada (vea la Seccién
11 en relacién con consideraciones respiratorias para la cirugia).
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8. MANEJO CARDIACO - Cuidar el corazén Datos Importantes para Recordar:

El objetivo .deI manejo car.dlaco en Duch.elnne es Ia,detecuon,precoz 1. El corazén de su hijo debe ser
y el tratamiento del deterioro de la funcién del musculo cardiaco checado periédicamente desde el
(usualmente cardiomiopatia - la participacidn del musculo del momento en que se diagnostica.

corazdén, o problemas del ritmo, por ejemplo, palpitaciones) que

suele acompafiar la progresién global de la enfermedad. Como estoa | 2. En Duchenne el corazon puede estar
menudo pasa en silencio (es decir sin el desarrollo de sintomas ya dafiados antes de que aparezcan

significativos) hay que detectarlo para asi puedan ser tratados
inmediatamente. Los factores clave a considerar en el manejo
cardiaco son la vigilancia y manejo proactivo. Usted necesita estar

los sintomas.

3. Esto significa que su hijo puede
tener que empezar medicamentos

seguro de que hay un cardidlogo involucrado con el equipo de para el corazén, incluso si no tiene
atencion. sintomas de problemas cardiacos.
Vigilancia 4. Es bueno atender los problemas

silentes para que puedan ser

Evaluacion base de la funcion cardiaca debe ser realizada a la tratados con prontitud.

confirmacion del diagndstico o, a mds tardar a la edad de seis
anos. Evaluacion minima debe incluir un electrocardiograma 5. Guarde una copia de las pruebas
(ECG) y ecocardiograma. cardiacas mds recientes de su hijo
para mostrar a cualquier otro

L . , . médico que pueda ver a su hijo.
Evaluacion de la funcidn cardiaca debe ocurrir al menos una vez

cada dos afios hasta la edad de diez afios. Evaluaciones cardiacas completas anuales deben comenzar
aproximadamente a los diez afios de edad, o al inicio de los signos cardiacos y sintomas, si son anteriores. Si
pruebas cardiacas no invasivas muestran anomalias, se requiere una mayor vigilancia, por lo menos cada seis
meses, y tratamiento farmacoldgico debe iniciarse.

Tratamiento

Inhibidores de la enzima conversora de la angiotensina (ECA) se deben considerar como tratamiento de
primera linea. Otros medicamentos como beta-bloqueadores y diuréticos también son apropiados y deben
seguir las guias publicadas para el manejo de la insuficiencia cardiaca. Hay algunas pruebas de ensayos clinicos
que apoyan el tratamiento profilactico de la cardiomiopatia con inhibidores de la ECA antes de cualquier
signo de funcionamiento anormal. Estudios adicionales se esperan para permitir recomendaciones firmes al
respecto.

Anormalidades del ritmo cardiaco deben investigarse con prontitud y tratarse. Una frecuencia cardiaca
rapida es una caracteristica comun inofensiva de Duchenne, pero también se ve en problemas del corazdén. Si
se desarrolla como un nuevo hallazgo deberia ser investigado.

Las personas bajo tratamiento con corticoides necesitan mas atencién desde la perspectiva cardiovascular, en
especial seguimiento de la hipertension (presion arterial alta). La dosis de corticoides puede requerir un
ajuste o un tratamiento adicional puede ser necesario se anada (ver Tabla 1).
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9. MANEJO GASTROINTESTINAL - nutricion, deglucion y otros

problemas gastrointestinales Datos Importantes para Recordar:

o ) ] 1. Laalturay peso de su hijo deben ser
El acceso a los siguientes expertos puede ser necesaria en diferentes controlados en cada visita al
etapas: un dietista o nutricionista, un terapeuta de deglucién/habla y médico.

lenguaje, y un gastroenterdlogo.

MANEJO NUTRICIONAL

2. Esimportante que su hijo tenga una
dieta bien balanceada,
especialmente una que incluya la

Pensando adelante para mantener un buen estado nutricional cantidad adecuada de calcio y

para prevenir la desnutricion y el sobrepeso es esencial desde el vitamina D.

diagnostico por toda la vida. Es importante que el peso para la 3. Los nutricionistas y dietistas son
edad o el indice de masa corporal para la edad, se mantenga entre miembros importantes del equipo de
el 10 y 85 percentil en las cartas nacionales percentiles (ver atencién médica de su hijo, para que
seccion recursos). Proporcionar una dieta bien balanceada con pueda checar la dieta de su hijo 'y
una amplia gama de tipos de alimentos. Informacién para toda la ayudarle a comer mejor.

familia para comer una dieta bien balanceada se puede encontrar

, . 4. Su hijo debe ser evaluado si tiene
en la mayoria de las fuentes nacionales.

signos de problemas de deglucion.
Los chicos deben ser supervisados regularmente por su peso y
altura (que puede ser calculada de la medicién del brazo en los 5. Conseguir un tubo delgastrostom/'a
chicos no ambulatorios). Los motivos de la canalizacién a un es otra opcion después de probar
dietista/nutricionista experto son si un nifio tiene sobrepeso o ZZZZ m%neras de mantener el peso
bajo peso, si esta experimentando pérdida de peso involuntaria o /o

ganancia, o pobre ganancia de peso, si se planea una cirugia
mayor, si tiene estrefiimiento crdnico y/o si tiene dificultad para
tragar (disfagia). Canalizacidon también sera hecha al momento
del diagndstico y cuando se inicien los corticoides. La dieta
también debe ser evaluada en calorias, proteinas, liquidos,
calcio, vitamina D y otros nutrientes.

Se recomienda que las personas con Duchenne tomen un multivitaminico diario con vitamina D y minerales.

Si hay pérdida de peso, es importante buscar problemas al deglutir. Sin embargo, es importante tener en
cuenta que las complicaciones en otros sistemas, como los sistemas cardiaco o respiratorio, puede contribuir a
la pérdida de peso. Si hay pérdida de peso inesperada, puede ser importante checar otras areas.

MANEJO DE LA DEGLUCION (tragar)

En etapas posteriores, la debilidad de los musculos de la garganta puede llevar a problemas en la deglucidn
(disfagia), acentuando aun mas los problemas nutricionales. A menudo, esto puede venir muy gradualmente, lo que
significa que puede ser dificil de detectar.

Pruebas clinicas y de rayos X de la deglucion son necesarias cuando existen indicadores clinicos de posible
aspiracion (entrada de comida en la traquea) y pobre movimiento de los musculos para tragar (sentir la
comida se atora en la garganta). Estos indicadores incluyen la pérdida de peso involuntaria, de 10% o mas, o
aumento de peso insuficiente en niflos en crecimiento, tiempos prolongados de comida (> 30 minutos) u hora
de comida acompafiada de fatiga, tos o atragantamiento.

Neumonia causada por liquido que va a los pulmones (neumonia por aspiracion), disminucion inexplicable de
la funcién pulmonar, o fiebre de origen desconocido pueden ser signos de problemas en la deglucidn que
requiere evaluacion.

En caso de problemas para deglutir, un Terapeuta del Habla y Lenguaje (SLT) debe participar para entregar un
plan de tratamiento individualizado. El objetivo es preservar buena funcién de deglucidn.

Colocacion del tubo géstrico se debe ofrecer cuando los esfuerzos para mantener el peso y la ingesta de
liqguidos por via oral no ayuda lo suficiente. Entre los posibles riesgos y beneficios del procedimiento se deben
discutir cuidadosamente. Una gastrostomia puede ser colocada por via endoscépica o abierta, teniendo en
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cuenta consideraciones anestésicas y preferencias familiares y personales. Una sonda de alimentacién
proporcionada en el momento adecuado puede aliviar mucha presion de tratar de comer lo suficiente. Siempre
gue los musculos de la deglucién estan bien, tener un tubo de alimentacidn no significa que usted todavia no
puede comer los alimentos que usted desea - sélo que usted no tiene que depender de las comidas para
obtener las calorias y otros nutrientes por lo que puede disfrutar mas de la comida.

OTRAS AREAS DE MANEJO GASTROINTESTINAL

El estrefiimiento y el reflujo gastroesofagico (que causa ardor de estdmago) son las dos condiciones
gastrointestinales mas comunes vistas en personas con Duchenne. El estrefiimiento ocurre tipicamente a
una edad mayor y después de la cirugia. Con el aumento de supervivencia, otras complicaciones estdn
siendo reportadas, incluyendo inflamacién gdstrica e intestinal relacionada con la ingestion de aire debido
al uso del ventilador.

Laxantes y otros medicamentos pueden ser Utiles. Es importante que haya suficiente ingesta de
liguidos. Aumento de fibra puede empeorar los sintomas, especialmente si los fluidos no se
incrementan.

El reflujo es generalmente tratados con medicamentos apropiados. Bloqueadores de 4cido se recetan
comunmente a los nifios en tratamiento con corticoides o bisfosfonatos orales para evitar
complicaciones.

El cuidado bucal es un area importante, y aunque esto no fue incluido en la publicaciéon de consenso
internacional sobre el cuidado y manejo de Duchenne, TREAT-NMD ha desarrollado recomendaciones
de expertos del cuidado bucal que se describen en el Cuadro 9.

Cuadro 9. Recomendaciones de Cuidado Bucal

Los niflos con Duchenne (DMD) deben ver a un dentista con amplia experiencia y conocimiento detallado
de la enfermedad, preferiblemente en una clinica centralizada o especializada. La misidn del dentista debe
ser procurar un tratamiento, salud oral y bienestar de alta calidad, y funcionar como un recurso para las
familias y el propio dentista del nifio en su comunidad. Este dentista debe ser consciente de las diferencias
especificas en el desarrollo dental y del esqueleto en los nifilos con Duchenne, y colaborar con un bien
informado y experimentado ortodoncista.

El cuidado dental y oral se basa en medidas profilacticas con el fin de mantener una buena higiene bucal y
dental.

Dispositivos asistivos Individualmente adaptados, y ayudas técnicas para la higiene bucal son de especial
importancia cuando la fuerza muscular de las manos, brazos y cuello del nifio comienza a disminuir.
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10. MANEJO PSICOSOCIAL - ayuda con el comportamiento y el
aprendizaje

Las personas con Duchenne pueden tener un mayor riesgo de
dificultades psicosociales, tales como problemas de conducta y
aprendizaje, y la atencion médica no esta completa sin un apoyo para
el bienestar psicosocial. Las dificultades en el funcionamiento social
puede deberse a problemas especificos en habilidades particulares,
como para llevarse bien con los demas, juzgar situaciones sociales, y
perspectivas, mientras que las consecuencias de la DMD (tales como
limitaciones fisicas) pueden resultar en aislamiento social,
retraimiento social, y reducido acceso a actividades sociales. Para
muchos padres, el estrés causado por los problemas psicosociales del
nifio y las dificultades para conseguir su reconocimiento y el
tratamiento adecuado, excede el estrés asociado con los aspectos
fisicos de la enfermedad.

Si usted piensa que su hijo tiene preocupaciones sobre su condicién,
la apertura y disposicidn a responder a sus preguntas puede tomar un
largo camino para prevenir futuros problemas. Los nifios con esta
enfermedad a menudo entienden mds acerca de su estado de lo que
sus padres piensan. Es importante responder a las preguntas
abiertamente, pero que sean apropiadas a su edad sus respuestas y
solo responder a lo que se pregunta. Esto puede ser muy dificil, pero
el personal de la clinica puede ofrecer ayuda y orientacion sobre lo
qgue ha funcionado para otras familias, como pueden ser grupos de
apoyo de pacientes.

Datos Importantes para Recordar:

1

La salud psicosocial de su hijo y su
familia es importante.

Su hijo puede tener una mayor
probabilidad de tener dificultades
psicosociales.

Usted y su familia corren el riesgo de

algunos problemas como la depresion.

La mejor manera de manejar los
problemas psicosociales es
identificarlos temprano e iniciar
tratamientos.

El uso correcto del lenguaje puede ser
un problema, segun continuen las
dificultades en la escuela. Estos
comportamientos se ven a menudo en
Duchenne y se puede ayudar con la
correcta valoracion e intervencion.

Los problemas de aprendizaje en
Duchenne no son progresivos, y la
mayoria de los nifios se ponen al dia
cuando reciben una buena ayuda.

No todas las personas con Duchenne tienen dificultades psicosociales, pero las familias deben estar atentas para:

e Deficiencias en el desarrollo del lenguaje, comprensién y memoria a corto plazo;

e  Problemas de aprendizaje;

e Dificultad con las interacciones sociales y/o hacer amistades (es decir, inmadurez social, falta de habilidades

sociales, retraimiento o aislamiento de sus compafieros);
e Ansiedad/preocupacion;

e  Frecuentes discusiones y berrinches;

e También existe un mayor riesgo de trastornos neuroconductuales y de desarrollo neurolégico, incluyendo
trastornos del espectro autista, trastorno de atencidn con hiperactividad (TDAH) y trastorno obsesivo-

compulsivo (TOC);

e  Problemas pueden surgir con ajuste emocional y depresion. La ansiedad también puede ser un problemay
puede ser agravada por déficits en la flexibilidad mental y adaptabilidad (es decir, un proceso de

pensamiento muy rigido);

e  Estotambién puede dar lugar a comportamiento de oposicidon/argumentativo y problemas de

temperamento;

e Ademds, tasas de aumento de la depresion en los padres de nifios que tienen Duchenne subrayan la

necesidad de evaluacion y el apoyo de toda la familia;

El énfasis en el manejo psicosocial debe ser en gran medida de prevencion de los problemas y la intervencion
temprana, ya que esto maximizara el resultado posible. En general, los problemas psicosociales deben ser
tratados con las mismas intervenciones eficaces, basadas en evidencia que se utilizan en la poblacién general.
Esto significa que es importante buscar ayuda si cree que hay problemas en este ambito.
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Cuadro 10. Manejo del Habla y Lenguaje - Los Detalles:

e  Existe un patrén bien documentado de déficits del habla y lenguaje en algunos niflos con DMD,
incluyendo problemas con el desarrollo del lenguaje, memoria verbal a corto plazo, y procesamiento
fonoldgico, asi como coeficiente intelectual alterado y trastornos especificos del aprendizaje. Estos no
afectan a todos los nifios con DMD, pero debe ser observado desde fuera y ayudar si estan presentes.

e Retraso en lograr los hitos tempranos de lenguaje es comun en nifios con DMD, comparados con los nifios
de la misma edad. Las diferencias en la adquisicidn y mejora del lenguaje puede ser algo que puede verse a
través de la infancia. Es importante que este problema se detecte y se trate. Evaluar y tratar el retraso del
habla y problemas de lenguaje.

e Canalizacion a un terapeuta del habla y lenguaje (SLT) para evaluacion del habla y lenguaje y el
tratamiento, es necesaria si los problemas en este ambito son sospechosos.

e Ejercicios para los musculos implicados en el habla y ayudar con la articulacién son adecuados y
necesarios tanto para nifios jévenes que tienen Duchenne con dificultades en este dmbito, como en los
individuos mayores que tienen deterioro de la fuerza muscular oral y/o inteligibilidad del habla.

e  Paraindividuos mayores, las estrategias de compensacion, ejercicios de voz, y ampliaciones del habla son
adecuadas si se le hace dificil darse a entender la persona con Duchenne, debido a problemas con el
soporte respiratorio para el habla y la intensidad vocal. Evaluacién de Asistencia de Comunicacion de
Salida de Voz (VOCA) puede ser apropiado en todas las edades, si la salida de voz es limitada.

Evaluaciones

Aunque las necesidades de cada nifio varian, el momento crucial a considerar las evaluaciones incluye en o cerca del
momento del diagndstico (una ventana de 6 a 12 meses para algunas evaluaciones puede ser beneficioso a fin de
permitir el ajuste tras el diagndstico), antes de entrar la escuela, y después de un cambio en la funcién. Si bien no
todas las clinicas tendran acceso directo a todas las evaluaciones e intervenciones en la lista, estas
recomendaciones pueden servir como guia para solventar las deficiencias en el personal clinico y dirigir la
canalizacion, en su caso.

e Areas de ajuste emocional y lidiar con la situacién, desarrollo del aprendizaje en relacién con la edad, desarrollo
del habla y el lenguaje, la posible presencia de trastornos del espectro autista, y apoyo social deben ser
evaluadas. (Un profesional de servicios sociales puede ayudar a tener acceso a recursos financieros, desarrollo
de redes de apoyo social, o prestar apoyo a la salud mental de la familia, segiin sea necesario).

¢ El bienestar psicosocial de la persona con Duchenne, los padres y hermanos deben ser una parte rutinaria de la
atencion para Duchenne.

Intervenciones
Atencidn e intervenciones de apoyo

e Un coordinador del cuidado puede ser la persona clave aqui: pueden servir como punto de contacto para las
familias y se convierten en una persona de confianza. Esta persona debe tener suficiente conocimiento y
experiencia en desordenes neuromusculares para poder satisfacer las necesidades de informacidén en la rutina
de la familia.

e Intervencion proactiva es esencial para ayudar a evitar problemas sociales y el aislamiento social que puede
ocurrir en el contexto de la DMD. Ejemplos de intervenciones utiles incluyen la sensibilizacién y educacién
acerca de Duchenne en la escuela y con sus compafieros, asegurando la participacidn en la practica de
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deportes y campamentos, la prestacion de perros de servicio y el contacto con los demas a través de Internet y
otras actividades.

Un plan especial individualizado de educacidon se debe desarrollar para atender los posibles problemas de
aprendizaje, y modificar las actividades que de otra manera podrian resultar perjudiciales a los musculos del nifio
(por ejemplo, educacion fisica), reducir la energia/fatiga (por ejemplo, caminar largas distancias hacia y desde el
almuerzo), seguridad (por ejemplo, actividades del patio de recreo), y problemas de accesibilidad.

. Asegurese de que la escuela esté bien informada sobre Duchenne es importante. Comparta con ellos toda la
informacién que tiene, e identifique a la persona en la escuela que estd ahi para apoyar a los nifios con
necesidades adicionales. Un enfoque proactivo es Importante para asegurarse de que el nifio con DMD tiene
acceso a la gama completa de la educacidn que necesita para desarrollar buenas relaciones sociales, y
prepararse para la educacién y el empleo. jAsi que la escuela tiene que estar por un lado!

. Promover la independencia y la participacion en la toma de decisiones (En particular, en lo relativo a la
atencion médica) es necesario y de gran importancia para promover la autonomia y la independencia. Esto
debe ser parte de un programa de transicidn previsto de cuidado pediatrico a adulto.

. Al ayudar al desarrollo de habilidades sociales y de aprendizaje serd mas facil encontrar un trabajo y ser
parte de la vida diaria normal en la edad adulta. Los nifios con DMD se benefician de tener apoyo para
alcanzar sus metas personales.

. El acceso a servicios de cuidados paliativos es apropiado para aliviar o prevenir el sufrimiento y mejorar la
calidad de vida, segln sea necesario. Ademas de controlar el dolor (Cuadro 6), los equipos de atencién
paliativa también pueden ser capaces de proporcionar apoyo emocional y espiritual, ayudar a las familias en
el esclarecimiento de los objetivos del tratamiento y la toma de dificiles decisiones médicas, facilitar la
comunicacion entre las familias y los equipos médicos, y abordar cuestiones relacionadas con la tristeza,
pérdida y duelo.

Psicoterapia e intervenciones farmacologicas

Varias técnicas bien conocidas existen para ayudar en diversas areas. Estas incluyen entrenamiento de los padres al
tratar de hacer frente a la mala conducta y los conflictos, terapia individual o familiar e intervenciones de
comportamiento. Analisis aplicado del comportamiento puede ayudar con ciertos comportamientos relacionados
con el autismo.

Algunos nifos y adultos pueden beneficiarse de la utilizacién de medicamentos prescritos para ayudar con
problemas emocionales o de comportamiento. Estos medicamentos pueden ser usados bajo supervisidon
especializada y vigilancia para la depresién, agresion, TOC o TDAH cuando estos problemas han sido
especificamente diagnosticados por los médicos especialistas.
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11. CONSIDERACIONES PARA CIRUGIA

Habra una variedad de situaciones, todas relacionadas con Duchenne
(por ejemplo biopsia muscular, cirugia de contractura de articulacion,
cirugia de la columna, o gastrostomia) y no relacionadas (por ejemplo

eventos agudos quirurgicos), donde puede ser necesaria la anestesia consideraciones especiales en
general. Hay una serie de condiciones-cuestiones especificas que DMD pueden permitir que la
deben tenerse en cuenta para la planificacidon de una cirugia segura. anestesia sea dada de forma

La cirugia debe hacerse en un hospital donde el personal involucrado
en la operacidon y cuidado posterior esten familiarizado con
Duchenne y dispuestos a trabajar juntos para asegurarse de que todo

. ) ] ; ) succinilcolina.
salga bien. Ademas, es necesario considerar dar cobertura al estrés
con corticoides durante la cirugia, para las personas tratadas con 2. Las evaluaciones apropiadas del
corticoides en casa. corazon y los pulmones son

Agentes anestésicos y otras consideraciones para cuidado operativo
seguro 3. Aseglirese de que todos los

Datos Importantes para Recordar:

1. Siempre hay riesgos con la
anestesia, sin embargo,

mds sequra, tales como el uso de
una técnica de anestesia
intravenosa total y la evitacion
absoluta del farmaco

importantes en la planificacion
de la cirugia.

Siempre hay riesgos con la anestesia y hay consideraciones médicos estén informados
adecuadamente sobre DMD y

especiales en la DMD para permitir que los anestésicos a sean todas las intervenciones
dados con seguridad, incluyendo el uso de anestésicos totalmente (medicamentos) que su hijo estd
intravenosos y evitar medicamentos especificos. recibiendo.

Reducir al minimo la pérdida de sangre es importante, sobre todo
en cirugia mayor, como la fusién espinal. En esta situacion, el cirujano y anestesista podra decidir recurrir a
técnicas especificas para ayudar con esto.

Los detalles completos estan disponibles en el documento principal.

Consideraciones cardiacas

Un ecocardiograma y electrocardiograma se deben realizar antes de la anestesia general. También se debe
realizar antes de someterse a la sedacién consciente o anestesia regional si la Ultima investigacion fue mas de
un afo antes, o si hubiera habido un ecocardiograma anormal en los ultimos 7-12 meses.

Para la anestesia local, un ecocardiograma debe realizarse si un resultado anormal se ha obtenido
anteriormente.

Consideraciones respiratorias

Incluso, si alguien con Duchenne ya tiene problemas con los musculos respiratorios, ciertas medidas pueden
hacer la cirugia mas segura, aunque todavia habrd un aumento del riesgo. Una evaluacidn preoperatoria de la
funcién respiratoria en un centro familiarizado con Duchenne es muy importante. Entrenamiento pre-
operatorio en el uso de la ventilacidn no-invasiva y tos asistida, e intervenciones especializadas puede ser
necesario.

Fisioterapeutas deben intervenir siempre que alguien con Duchenne tenga una cirugia.

Planificacidn, y evaluacién y gestion proactiva del riesgo es la clave para una cirugia segura en Duchenne.
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12. CONSIDERACIONES DE CUIDADO DE EMERGENCIA

Datos Importantes para Recordar:
Si usted se encuentran en necesidad de ir al hospital en una
situacidon de emergencia, hay una serie de factores que deben
tenerse en cuenta.

1. Usted es muy probable que sepa
mds acerca de Duchenne que los
meédicos de Urgencias.

e El diagndstico de Duchenne, medicacion actual, la presencia de

cualquier complicacion respiratoria y cardiaca, y las personas 2. Avise al personal médico o equipo
que son sus principales contactos médicos debe quedar claro a de salud si su hijo estd tomando
la unidad de admisién. corticoides.

e Como muchos profesionales de la salud no son conscientes de 3. Si su hijo tiene un hueso roto,
las estrategias de manejo potencial disponible para Duchenne, la insista en que hablen con su
esperanza de vida actual y expectativas de buena calidad de meédico o fisioterapeuta.

vida también debe ser explicado. )
4. Usted puede traer copias de los

resultados de las mds recientes

Corticoesteroides pruebas de su hijo, como FVCy

. - . , LVEF.
El uso crénico de corticoides tiene que quedar claro. Digale al
personal que tanto su hijo ha estado usando corticoides y si ha 5. Si el nivel de oxigeno de su hijo cae,
olvidado una dosis. También es importante dejar que los médicos el médico debe ser cuidadoso
sepan si su hijo usé corticoides en el pasado. sobre darle oxigeno o sedantes.

e Los corticoides pueden disminuir la respuesta al estrés de
manera que corticoides extras pueden ser necesarios si alguien
con corticoides crénicos no se siente bien.

e Los corticoides pueden aumentar el riesgo de ulceracién de estémago.

e Rara vez otras complicaciones pueden presentarse de forma aguda.

Fracturas de huesos

Los nifos con Duchenne tienen un riesgo de fracturas de huesos, y romperse un hueso de la pierna puede significar
que sea dificil volver a caminar si caminar es ya muy dificil. Deje que su fisioterapeuta y el resto del equipo de
atencion sepa si hay una fractura, para que puedan hablar con los cirujanos en caso necesario.

¢ Lacirugia es a menudo una opcién mejor que un yeso por una pierna rota si alguien todavia camina.

¢ Laentrada de un fisioterapeuta es fundamental para asegurarse de que el nifio vuelva sobre sus pies tan
pronto como sea posible.

¢ Siel hueso roto es una de las vértebras (columna vertebral) con mucho dolor en la espalda, el aporte de un
médico especialista en huesos o endocrinélogo es necesario para proporcionar el tratamiento adecuado (ver
Seccién 6).

Problemas Respiratorios

Trate de mantener una nota de, o recordar que resulto en las Uultimas pruebas respiratoria (por
ejemplo, la capacidad vital forzada, FVC). Esta informacidon puede ser util para los médicos en la
evaluacidn de su hijo si él se enferma gravemente.

Los principales riesgos con problemas respiratorios vienen cuando la FVC y la fuerza para toser se han
reducido:

e Ayuda con el desalojo de secreciones del pecho puede ser necesaria;
e  Puede ser importante para ayudar con el toser;

e Antibidticos pueden ser necesarios;



e Aveces puede ser necesario dar soporte con un ventilador;

e Elriesgo de que los musculos respiratorios necesiten ayuda adicional durante una infeccion
puede ser alto en aquellos con limite de la funcidn respiratoria. Cuidado en el uso de opiaceosy
otra medicacién sedante es esencial, asi como el cuidado en el uso de oxigeno sin ventilacidn,
debido al riesgo de aumento de didxido de carbono en personas con fuerza muscular respiratoria
comprometida;

e Silaventilacidn nocturna ya se utiliza, entonces el acceso al ventilador es esencial durante todo
caso agudo o intervencidn. Para aquellos que ya estan ventilados, el equipo involucrado en el
cuidado respiratorio debe participar lo antes posible.

Si usted tiene un ventilador (o equipo similar) es una buena idea llevarlo consigo al hospital.

Funcion Cardiaca

Trate de mantener una nota de lo que fueron los Ultimos resultados de pruebas de la funcién cardiaca (por ejemplo
fraccion de eyeccidn ventricular izquierda), y que medicacion del corazén su hijo toma y que cardidlogo lo ve. Esto
ayudarad a los médicos de emergencia a decidir si es probable que los problemas que estamos viendo se deban a un
problema en el corazon.

¢ Laconciencia del riesgo de trastornos del ritmo cardiaco y cardiomiopatia es importante.

Riesgos de anestesia (Ver Seccion 11) hay que tener en cuenta en todo momento si la cirugia o la sedacidén es
necesaria.
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ABREVIATURAS

ECA

TDAH
ADL
AFO
ALT
AST
BP

CDC

CK

DEXA

DMD
ECG
FVC

GC

KAFOs

Kg

LVEF

Mg
Nmol

AINEs

TOC
TA
L))

VOCA

enzima conversora de la angiotensina (inhibidores de la ECA se utilizan para controlar los
problemas cardiacos y presion arterial alta)

trastorno de déficit de atencidon con hiperactividad

actividades de la vida diaria

ortesis de tobillo-pie (férulas que se utilizan para el control de contracturas en los tobillos)
alanina aminotransferasa

aspartato aminotransferasa

presién arterial

Centros para el Control y Prevencién de Enfermedades (el organismo principal de salud publica en
EUA)

creatina kinasa (una enzima que se encuentra en niveles elevados en la sangre en la DMD vy otras
formas de distrofia muscular)

absorciometria dual de rayos X (una prueba hecha para observar la fuerza de los huesos) - también
conocido como DXA

Distrofia muscular Duchenne

electrocardiograma (la principal prueba hecha para observar el ritmo cardiaco)
capacidad vital forzada (una prueba de la fuerza muscular respiratoria)
Glucocorticoides

intravenosa (en la vena)

ortesis de rodilla-tobillo-pie (férulas largas de pierna que se pueden utilizar sobre todo durante el
periodo que el caminar se vuelve imposible y, posteriormente, para ayudar a prolongar el caminar)

Kilogramo
Litro

fraccion de eyeccion del ventriculo izquierdo (una de las principales pruebas de la funcién del
corazon)

Miligramo
Nanomoles

medicamentos anti-inflamatorios no esteroides (que se utilizan para aliviar el dolor, el mas comun
de las cuales es el ibuprofeno, diclofenaco y naproxeno)

trastorno obsesivo-compulsivo
tenddn de Aquiles
Tuberculosis

asistencia de comunicacion de salida de voz
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LISTA DE TERMINOS QUE USTED PUEDE ENCONTRARSE

Etiologia

Fusion espinal
anterior

Neumonia por
aspiracion
Atelectasia

Base

BiPAP
indice de masa corporal
Cardiomiopatia

Angulo Cobb

Contracturas

Caracteristicas
Cushingoides

Relajantes musculares
despolarizantes

DEXA
Disfagia

Distrofinopatia

Ejercicios Excéntricos

Electrocardiograma (ECG)

Ecocardiograma ("eco")

Electromiografia

Capacidad vital forzada

Gastritis por reflujo
gastroesofagico

Causa

una manera de corregir la escoliosis a través de un abordaje anterior (refiriéndose a
ubicacién)

neumonia causada por irritacion o bacterias del contenido estomacal que ingresa a
los pulmones debido a un defecto de la deglucién

condicidn en la que los pulmones no estan completamente inflados
punto de partida para comparar otras pruebas

bi - dos vias; PAP - presion de aire positiva. Se utiliza para mantener la expansion
pulmonar

relacién entre el peso y la altura de acuerdo a la férmula de peso, en kg, dividido por el
cuadrado de la longitud, en metros

deterioro de la funcion del musculo del corazén - también conocida como "enfermedad
del musculo cardiaco"

medicion del angulo de la escoliosis de la columna vertebral en los rayos X

rigidez en torno a una articulacion que condujo se volviera fija en una posicién
determinada, o que tenga menos rango completo de movimiento esa articulacion

término utilizado para describir la cara redonda o de "luna" que las personas pueden
desarrollar con los corticoides. (Esto puede ser prominente incluso si el aumento de peso
global no es un problema, y puede ser dificil de controlar sin un cambio de corticoide o en
el régimen de dosificacion)

medicamentos que disminuyen el tono muscular actuando sobre los receptores
musculares implicados en la despolarizacién

ver abreviaturas
problemas de deglucién (tragar)

término utilizado para cubrir todas las condiciones diferentes causadas por defectos en el
gen de la distrofina (distrofia muscular Duchenne, distrofia muscular Becker, portadoras
manifestantes de una de estas condiciones, y pocos pacientes que solo tienen la
enfermedad del corazon)

ejercicios tales como bajar escaleras o trampolin que implican el alargamiento o
endurecimiento en lugar de la contraccidn en el musculo

método utilizado para evaluar la actividad eléctrica del musculo cardiaco. El ECG implica
adhesivos colocados en el pecho para registrar las sefiales del corazoén.

método utilizado para evaluar la estructura del corazon. El eco también se conoce como
un ultrasonido "cardiaco", y proporciona imagenes del latido del corazon.

una prueba que mide las sefiales eléctricas de un musculo y puede dar una idea de si un
trastorno nervioso o muscular esta presente

el volumen maximo de aire que puede ser exhalado después de la inhalacion maxima

se produce cuando el musculo que une el eséfago (tubo que va de la boca) con el
estémago se abre por si solo, o no se cierra correctamente y el contenido del estdmagos
sube hacia el eséfago. También se llama reflujo 4cido o regurgitacién acida, porque los
jugos digestivos, llamados acidos, suben con la comida
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Gastrostomia

Mosaicismo de linea
germinal

Intolerancia a la glucosa

Maniobra/signo de
Gowers

Holter

Hipercapnia
Hipertension
Hipoventilacién
Hipoxemia
Inmunotransferencia

Inmunocitoquimica

Aductores de la rodilla

Cifoescoliosis

Reaccion como de
hipertermia
maligna

Escalas de funcion motora

Mioglobinuria

Osteopenia / osteoporosis
Oximetria

Palpitaciones

Oblicuidad pélvica
Profilaxis

Rabdomidlisis

Escoliosis

abertura quirlrgica en el estémago, en este caso para insertar una sonda de alimentacion
- también conocida como una PEG

Condicidén en la que las células en las gonadas que se desarrollaran en las células
germinales (6vulos y espermatozoides) son una mezcla de dos tipos de células
genéticamente diferentes

define un estado pre-diabético asociado con resistencia a la insulina

un signo de debilidad en los musculos alrededor de las caderas y la parte superior de las
extremidades inferiores. En él se describe la forma en que alguien con debilidad en estos
musculos se levanta del suelo, necesitando voltearse sobre su frente, mantener sus
piernas separadas y el uso de la mano en el muslo para levantarse. Se presenta con
frecuencia en la DMD, pero otras condiciones que causan debilidad en los mismos grupos
musculares también pueden causar una maniobra de Gowers

método utilizado para la grabacion continua ambulatoria 24 horas de ECG
demasiado diéxido de carbono en la sangre

alta presidn sanguinea

disminucién de la eficiencia respiratoria de la capacidad ventilatoria
disminucién de los niveles de oxigeno en la sangre

una manera de medir la cantidad de distrofina en el musculo

una manera de ver el musculo bajo el microscopio y ver la cantidad de distrofina que esta
presente

los musculos que mantienen las rodillas juntas

curvatura anormal de la columna tanto hacia un lado (escoliosis) como hacia delante
o hacia atras (cifosis)

una respuesta a la anestesia que causa una alta temperatura y puede ser amenazante de
la vida

pruebas que se utilizan para evaluar las actividades de funcionamiento motor de forma
estandarizada

presencia de mioglobina en la orina como un signo de descomposicion de los musculos (la
orina es color de la coca-cola ya que contiene productos de degradacion de proteinas
musculares)

disminucién de la densidad mineral ésea
la medicién de oxigeno en la sangre usando una maquina para detectar a través de la piel
conciencia de latidos cardiacos anormales

describe una condicidn en la que la pelvis es desigual, como estar girada hacia abajo en un
lado

Prevencion
descomposicidn de los musculos

curvatura de la columna

35



Fase Tanner

Tenotomia

Evento trombotico
Tifa
Traqueostomia
Varo

Aumento de Volumen

Estudios
Videofluoroscopicos

uscular Dystrophy
TREAT-NMD

define el desarrollo puberal basado en caracteristicas sexuales externas primarias y
secundarias, tales como el tamafio de los senos, los genitales y el desarrollo del vello
pubico

corte quirurgico de un tendon

formacidn de un codgulo (trombo) en un vaso sanguineo que se desprende y es
transportado por el torrente sanguineo para tapar otro vaso

una infeccidn de la piel por hongos

procedimiento quirdrgico en el cuello para abrir una via aérea directa a través de una
incisidn en la via aérea (la trdquea)

rotacion interna del pie debido a un desequilibrio de los musculos del pie

aumentar la cantidad de aire inhalado por los pulmones con un dispositivo para ayudar a
inflar los pulmones. Estos dispositivos incluyen bolsas Ambu y exsuflatores. Ventiladores
también se pueden utilizar para aumentar el volumen

herramienta de evaluacion para ver y determinar la naturaleza y el alcance de un
problema de deglucidn orofaringea. Un video de rayos X se toma de cémo el nifio traga la
comida

MDA, PPMD, TREAT-NMD y UPPMD han participado directamente en la

redaccién y elaboracién de esta guia.

LEADING THE FIGHT TO END DUCHENNE United Parent I rojects

Helping Jerry's Kids Neuromuscular Network Muscular Dystrophy

UPA! realizo la traduccion al Espafiol de esta Guia:

Dra. Guadalupe Franco — Ricardo Rojas — Gunther Hasselkus

cura duchenne

www.upaduchenne.org
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