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INTRODUCCION

La realizacién del presente trabajo fue motivado por el
Urioso hecho, de haberse presentado @ inicios del presente a
es casos de Enfermedad de Duchenne en el Hospital Ge -
ral San Juan de Dios; acontecimiento que no habia sucedi-
lesde hace varios afios. Por otra parte, esta es una enfer-
gdad poco estudiada en nuestro pafs.

Por las limitaciones econdmicas y técnicas en nuestro -
dio hospitalario, mi trabajo se concreta al andlisis retros -
ivo de la Enfermedad de Duchenne en el Periodo 1974 -
[ 1979. Espero, que la presente tesis sirva de base infor -
va y que motive al estudio de las enfermedades miopéti-
s en general y de la distrofia de Duchenne en particular en
westro pafs.



HIPOTESIS

La enfermedad de Duchenne es poco frecuente en Guatemala.

No hay control adecuado de los casos y se desconoce en la ma
‘yor parte su curso clinico.

No existen suficientes bases en los casos diagnosticados como-
tales y probablemente se incluyen otras miopatias.

No contamos con expertos, ni las técnicas histoldgicas apropia
das para el estudio de biopsia muscular.

La enfermedad de Duchenne en Guatemala, en su mayoria es
producida por mutacién genética.



OBJETIVOS

Conocer la incidencig de la Distrofia Muscular de Du-
chenne en los Gltimos 5 afios en el Hospital General -
San Juan de Dios.

Conocer el historial hereditario de Ios €asos encontra-
dos.

Conocer el cuadm clinico
Conocer cudles fueron las bases para el Diagnéstico.
Conocer qué tipo de tratamiento les fue ofrecido.

Conocer qué complicaciones presentaro n durante su hos
pitalizacién.



MATERIAL Y METODO

RECURSOS HUMANOS

+ Dr. Julio Cabrera, Asesor

. Dr. Mario Quifiones, Revisor

- Personal del Departamento de Registros Médicos y Archi-
vo del Hospital General San Juan de Dios.

- Br. Miguel A. Molina.

RECURSOS FISICOS

—_—

. Archivo del Hospital

Fichas Clinicas de pacientes con enfermedad de Duchenne
(1974 - Abril 1979 ).

Biblioteca Facultad Ciencias Médicas

Biblioteca INCAP

Biblioteca General del 1GSS

Utiles de escritorio y oficina

Hojas de tabulacién de datos.

N

No o aw

METODO

Se empled el Método Retrospectivo, en la revisign de fi -
chas clinicas de pacientes ingresados durante los afios de 1974
a Abril de 1979, con diagnéstico de Distrofia Muscular de Du
chenne, donde se evaluaron los siguientes aspectos: Datos -
generales, Motivo de consulta, Diagnéstico de ingreso, Ante
cedentes Familiares, Pruebas de laboratorio, Biopsia muscu =
lar, Electromiograma, Tratamiento, Diagnéstico de Egreso, -
Tiempo de hospitalizacién.



que puede aparecer en diferentes varones afectados dentro de
misma familia. La evolucién es mas lenta y por lo regular ent
y 30 afios de haber comenzado la enfermedad, los varones atac
|legan a la invalidez total que obliga al uso de silla de ruedas,
promedio de vida disminuye poco, las causas més comunes de mu
te son neumonitis e insuficiencia cardiaca, entre los 23 y 63 g

de edad.

r la ausercia de patologia en el sistema nervioso central y
resencia de tejido adiposo en los mésculos que consideraban-
material degenerado dentro de los tubos de sarcolema, Grie
habia comprobado un afic antes, los mismos hallazgos, por
de biopsia muscular; pero dicho procedimiento fue poco -
do por los cientificos de la época.

En 1868 Duchenne en base a biopsias musculares publi -
memoria en la cual resaltaba el aumento de tejido conjun
graso en los misculos afectados asi como la conservacién-
1 estriacién muscular, por lo cual llegd a creer que la causa-
a enfermedad del tejido intersticial del mosculo.

HISTORIA

La investigacién cientifica con respecto a la distrofia m
lar, se inicia en el afio de 1850; con una serie de trabajos en
cuales no se establecia diferenciacién entre las Miopatias prima

rias y securdarias. Duchenne en compafifa de Charcot en 1872 publicaron-

os post mortem que corroboraron los estudios en vivo, demos

Entre los eutores mas relevantes en estas investigaciones  la ausencia de patologia en el sistema nervioso.

encuentrans Aran, Bell, Partridge y Little; en realidad estos y o
autores relacionan las distrofias musculares con procesos neu
cos, en los cuales la debilidad muscular es secundaria a la les
de células nerviosas motoras.

Leyden en 1876 y Gowers en 1879 llaman la atencién -
la similitud existente entre las diferentes formas clinicas de
Atrofia Muscular”, lo mismo que la positiva incidencia fami-

en los diferentes tipos clinicos.
Aunque Meryon describié dos casos de los cuales al realizar

la necrd psia se encontré la médula espinal y los nervios en e

Fue en 1891 Erb, quien por fin define claramente la en
normal con degeneracién granular de los misculos.

¢ como una enfermedad degenerativa primaria del mosculo y
les diversas formas cltnicas bajo la derominacién comdn -

Duchenne en 1855, describe en la infancia una forma si trofia Muscular Progresiva.-

de atrofia muscular; la cual cataloga como a una forma de atro
medular progresiva. Seis afios més tarde el mismo autor publice
una serie de observaciones sobrelo que éi ilama "PARAPLEJIA H
TROFICA DE LA INFANCIA", siendo hasta la fecha la distrofi
muscular que lleva su nombre.

ETIOLOGIA

La distrofia muscular de Duchenne se transmite por un
0 recesivo ligado al cromosoma X, y ataca sélo varones. Las
adoras muestran manifestaciones clinicas menores, como e n
amiento de |qgs pantorrillas y.debilidad muscular, ariiculos re

~ En 1866 Cohnheim y Eulemberg al practicarle necrépsi
paciente con diagnéstico de "PARALISIS HIPERTROFICA", h
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cientes enfatizan sobre esta debilidad, e indican que estudio FISIOPATOGENIA:

matizados en portadoras sospechosas, tienen un indice de pos :
ded en més del 50%. (%) Los méltiples estudios realizados hasta la fecha para di-
7 la base fisiopatogénica causante de las alteraciones morfo
funcionales de la Distrofia de Duchenne han sido no - -
ntes, pero han permitido conocer més sobre la enfermedad
onsecuencia se ha obtenido la hipdtesis prevalente a la
ad de que esta enfermedad fiene su defecto basico a ni -
la membrana muscular (Sarcolemas) y el cual ro es Gnico -
‘cuerpo, ya que en otros tejidos como en los eritrocifos, di-—
racién también existe, pero no se conoce cuél es exacta -

En la distrofia muscular de Duchenne, se observan dos
de distribucién femiliar, casi en las mismas proporciones: e
mer érbol genealégico, hay varios hermanos atacados en unao
generaciones; en el otro érbol, el caso ndice es el Gnico mi
afectado en la familia. Si la madre del paciente tiene otro
afectado, un hermano afectado o cualquier consanguineo v
cado, por las ITneas maternas (como el tio de la madre o el h
una hermana), se considera como portadora obligeda (hetero
del gen de Duchenne. En este caso, el riesgo de que un nu
sea afectado, es de 50 por 100, y de que una nueva hija sea
ra, también del 50 por 100. Si el caso indice es el Gnico en
lia (aislado), es importante definir si hereds el gen anormal
resultado de una nueva mutacién, caso en el cual no habré
‘riesgo para nuevos hijos. Se ha estimado que en promedio,
ra parte del total de casos de la distrofia muscular de Duch
resultado de nuevas mutaciones, y en estos casos la madre n
tadora.

MALIDADES EN LAS MEMBRANAS ERITROCITICAS

En fecha reciente muchos investigadores han dirigido su
n a la membrana eritrocitica, en un intenfo de dilucidar -
to bioquimico fundamental presente en la distrofia muscu-

chenne. Matheson y Howland sefialaron que la frecuen=-
e eritrocitos deformes o que podrian deformarse facilmente, -
Wor en varones con la distrofia muscular de Duchenne ligada
y en mujeres heterocigotas, que en testigos. Sin embargo,
estigaciones ulteriores no confirmaron esfos datos. En fe -
nte se ha sefialado un aumento en el pico 11 de fosforila-
eritrocitos de personas con distrofia muscular de Duchen-
pero ro se sabe la relacién que tenga este dato con el pro
réfico. Howland e Iyer han observado disminucion en el
raso palmitlico en membranas eritrociticas de personas -=
s y portadores, que, al parecer, es especifica de la distro
de Duchenne. Oftras arormalidades sefialadas en la membrana
ca en distrofia muscular de Duchenne, incluyen los inter
de odioy potasio y la composicién de fosfolfpidos. Estos
sugieren que el defecto genético en la distrofia muscular
henne se expresa bioquimicamente en las membranas eritro

FRECUENCIA

De las distrofias musculares, la de Duchenne es la forn
comin y afecta a un varoncito de 3,000 a 4,000 neonatos.
Stephens y Tyler presenta uno de los indices de mutacion m
dos que se conocen en Genética Humana (1), siendo esta la
de que en la historia clinica de estos pacientes sea frecuen
sencia de antecedentes familiares.

(*) Referencia personal Dr. M. Quifiones
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ANATOMIA PATOLOGICA

citicas, sin anormalidad hematolégica clinica.

Los mosculos Pseudohipertréficos, deben su tamafio a el
o de las células Adiposas en el endomisio, mas que a | a
rofia de las fibras. Conforme avanza la enfermedad desa
n maés fibras. Se encuentran entre las fibras, células gra
no derivan de la degeneracién de aquellas, rara vez se -
rva fagocitosis activa. Cuando las fibras se rompen conti- -
urante largo tiempo rodeadas de sarcolema sin observarse-
fenémeno de regeneracién. En estas mismas fibras se en -
a ulteriormente alteraciones degenerativas con pérdida de

fibrillas.

ANORMALIDADES EN LA SINTESIS DE PROTEINAS

Se ha sefialado una anormalidad en la sintesis proteinic
parte de los polirribosomas obtenidos de biopsias de misculo
de pacientes con distrofia de Duchenne, asi’ como disminucié;
portante en la sintesis total de proteinas, en cultivos de md
en sujetos atacados. También se ha descrito, en fecha recien
cultivos de fibroblastos, una alteracién en la sintesis y secrec
de las proteinas de colédgena y no colégena.

ANORMALIDADES EN LA HISTOLOGIA DEL MUSCULO

Los nicleos del sarcolema en las fibras agrandadas o de
pequefio, estan aumentados en nimero, en tamafio y con
més variadas que los normales. En las fibras completamen
eneradas se ven los nicleos del sarcolema més obscuros d e
mal y forman filas entre el tejido conjuntivo.

Las alteraciones histopatolégicas en la distrofia muse
Duchenne por lo regular son idénticas a las que aparecen e
tipos de distrofias. En las personas afectadas, el cuadro h
co del mosculo sefiala una variacién en la magnitud de la fi
cluidas las fibras hipertréficas y degeneradas), areas focales
crosis, fagocitosis y aumento del tejido graso y conectivo pel
sial, :

En la etapa final de la enfermedad las pocas fibras exis
estén separadas por tejido conjuntivo y células adiposas. -
sabe si el tejido conjuntivo es producto de fibrosis o si so-

Se han descrito en las etapas preclinicas del trastorno @ e resulta de la condensacién del endomisio y el perimisio.

nas anormalidades, como una mayor variacién en el tamafio
fibra muscular y en la hialinizacién. También se ha dicho g
menta el tamafio del nicleo. Estos hallazgos sugieren que |
tofia muscular de Duchenne ligada al X, se expresa, cuand
nos en el tejido muscular, por el segundo trimestre del emba

(8) 2

En todos los mésculos afectados hay aumento del tejido
el origen del cual se desconoce, la cantidad de grasa fie -
acién con la duracién de la distrofia.

Al comienzo de la distrofia no hay alteracién de fibras
vas, ni en las motoras; pero al avanzar el preceso, se pro -
una atrofia moderada en las placas Neuro-Musculares.
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CUADRO CLINICO

Al examen neurolégico no se encuentra alteracién de -
sibilidad y la investigacién de los reflejos tendinosos, mues

e éstos disminuyen de intensidad de acuerdo con la dismi -
6n de las fibras musculares funcionantes.

El comienzo de la enfermedad ocurre por lo general
los 5 afios, cuando el principio es precoz se obtiene lq histo
que los primeros pasos se dieron hasta los 3 & 4 afios. La mq
dificultora e irregular, acentuéndose al subir o bajar gradas,
zan y caen con fecilidad se cansan facilmente, por debilida
cintura pelviana caminan como pato, método tipico de sepa
suelo el pie elevéndolo (signo de Gowers ).

DIAGNOSTICO
MAS SERICAS

El agrandamiento de los moseulos y la debilidad de lgs
midades inferiores, pueden existir varios afios antes de recon
enfermedad. Cuando hay seudohipertrofia, los mosculos afec
por este proceso son en orden de frecuenciqg aproximada: Ger
Infraespinosos, Supraespinosos, Deltoides, Triceps, Gluteos s
ceps. La fuerza muscular esté disminuida en todos los méscul
tados sin relacién a su tamafio.

La actividad de diversas enzimas aumentea extraordina-
te en el suero de los pacientes afectados, como aldolasa,-
a fosfocinasa, transaminasa glutémica oxaloacética, des -
genasa ldctica, fransaminasa glutdmica pirdvide, adenil a
asa, fosfoglucomutasa y piruvatocinasa. Aunque no se ha =

bado directamente, se supone que las actividades enzimé
en el suero de pacientes atacados, proviene en gran parte-
- -« muscular, dafo sugerido porque la mayor parte -

Dependiendo del grado de distrofig el paso de la po i g€ les enzimas co n mayor actividad sérica disminuye cuantita -
decibito a la erecta se efectia con dificultad y en los cas mente en el mUS?;!;-dESfG flbti‘rgcucr)n de ebnz:mas se hclt atri-
radamente avanzados, lo hacen en g forma clésica: se inclinal 9 una permeabilidad anormal de la membrana muscular se-

ciente sobre la cara, descansa sobre codos y rodillas, desp
los pies y manos, trepa a lo largo de sus piernas hasta queda
yando las manos sobre las rodillas, de aqui con un esfuerzo r
acentuando la concavidad fumbar queda erecto, en la posi
pie, presenta el paciente lordosis Y prominencia de abdéme

Por necrosis y degeneracién del mésculo. Las pruebas més
anfes en pro de esta hipétesis es que la actividad de engi—
SUero es muy grande en los pacientes atacados desde los~
os de la vida, mucho antes de que aparezca debilidad -
ctable, y cuando las fibras necrétices no son tantas. Al evo
ar la enfermedad y menguar la masa muscular, existe ung -

Conforme progresa la enfermedad se produce parali €lon progresiva en la actividad de enzimas séricas.

regiones afectadas, lo que confina al paciente a la cama.
cia de tejido eontréctil produce deformidades, como pie eq emostrag
la existencia de solo tejido fibroso en lo que eran masculos, e

gen a seudo contracturas, la alteracién del tamafio de los m
y de la fuerza es generalmente simétrica.

Entre los estudios para valorar diversas enzimas, se hg -
o que las mediciones de creating fosfocinasa en suero -
més Gtiles y las que de fecha més temprana llevan al diag
(8). En personas que presentarén el trastorno, se adverti=
® los niveles séricos de creatina fosfo cinasa aumentan inclu
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ocardiogréficos caracteristicos, que son Gtiles para diferen

so 100 veces de las cifras normales, desde el naci miento, haq;
; a distrofia muscular de otras miopatias. (8)

las primeras etapas de la enfermedad.

Después hay una evolucién notable a medida que evo
na el trastorno. Segin Heyck y col. los valores méximos apa
entre los 14 y 22 meses de eded. De tal forma que al obsery
cifra normal de creatina fosfocinasa en el suero, en una pe
so spechosa, casi siempre excluye el diagndstico de distrofig
cular de Duchenne, excepto en las etapas finales de la enferr
ded.

OSTICO PRENATAL

En la préctica general, cabe considerar la determina -
enatal del sexo, en las familias que buscan consejo gené

Como aln estd en fase de experimentacién la deteccién =
yterina especifica de los varones afectados. Al determinar

o del feto en los embarazos expuestos a riesgo, puede tran
arse a la familia ol sefialarle que el producto no estd afec
1ijas, la mitad de las cuales pueden ser portadoras del - =
sefialarles la posibilidad de terminar el embarazo si el
s varén. Sin embargo, esta solucidn puede desencadenar -
mas emocionales y psicolégicas de la familia, pues cuan
nos la mitad de los fetos varones abori7 =5 no sufren en
que. Sinduda, esta es una alternativa imperfecta, pero
ias familias pueden escogerla para asi no procrear hijos ata

Estudios recientes han demostrado que la piruvatocina
ca aumenta significativamente en la distrofia muscular de D
ne y disminuye al evolucionar el proceso distréfico.

HALLAZGOS ELECTROMIO GRAFICOS

La electromiograffa es importante en el diagndstico
cial de las miopatias: los trazos miopéticos se caracterizan
minucién en la duracién promedio de los potenciales de unida
tora, poca amplitud polifésica. El aumento del patrén de re
miento; caracteriza a las miopatias y se le |lama EMG Patrén
pético. Sin embargo, los hallazgos electromiogréficos no
utilidad diagnéstica para diferenciar la mayoria de las mio'pe"

En fecha reciente (8) el primer intento al parecer sa -
ctorio de diagnéstico prenatal de la distrofia muscular de -
nne, se sefialé en dos embarazos expuestos a riesgo, por -
io de sangre fetal obtenida por aspiracién placentaria.-
gre fetal aspirada o través de la placenta puede mesclar-
[Tquido amniético o sangre de la madre, y sobre estas ba
€ mide |a actividad de creatina fosfocinasa en plasma fetal
€s de que se hicieron correcciones en cuanto a las contri-
nes posibles del ITquido amniético y sangre materna. Lo's
S eénziméticos de estos dos fetos se compararon en cifras -
das en 16 fetos testigos. En el primer caso se estims que
rating fosfocinasa era normal después de las correcciones,
s€ interrumpié el embarazo. Nacié un varo ncito normal, -
ho. En el segundo caso se observé una actividad alta de

A

BIOPSIA MUSCULAR

La biopsia muscular es un elemento diagnéstico valio
lizando reacciones histoquimicas especializadas o empleand
microscopia electrénice, ya que utilizando tinciones corrien
se puede dar un diagnéstico 100% acertado.

EK G

Los nifios afectados con distrofia de Duchenne, tienen f
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creatina fosfocinasa, y se terminé el embarazo. Después de|
- el examen de los misculos fetales por microscopio corriente
y electrénico, mostré los signos caracteristicos de la distrofig
lar de Duchenne. Sin embargo, la validez de este método ain
punto de controversia, dado que, al parecer, se ha sefialado
en fetos normales, actividad altisima de creating fosfocinasa,
lo expuesto, es indispensable precisar con exactitud las cifi
tas en grandes muestras testigo, antes de clasificar como ano -
activided enzimética en un feto que tiene el riesgo de sufrir [q e
fermedad. )

l.gen g Duchenne,; se.explica.por.medio detla hipétesis de
que sefialaique.en cada,célule de.la mujer:uno de dos.croz
as:Xsednactivo, desde el comignzo de la embriogénesis. ...
N \200ini1i981g 2pmiot 1pineish o og 2etnotiogmi noe 29ins|
La actividad de creating fosfocinase en suero, varia e.n

s sucesivas de la misma portadore, y por esta razén, u n a
ca.comin es medir repetidas. veces dicha,enzime en quienes
eche sean portadoras,., La. enzima; seialada. disminuye en. -
misyicon-el pa tiempo. .Por les, razones expuestas, es,
bable observar aumento en la actividad enziméti caen. -
4 : 1avenes aunque también puede haber.niveles gran-

Se espera que la mejoria en el diagnstico prenatal de dists nzima,en personas.de mayor edad.. En_portadoras de la .-
fia de Duchenne con base en miltiples mediciones de enzimas L muscular de Duchenne, durante eJ__er:anrq;q;.,ci'g;s_rginyy.e.-_ ;
mitiré a los portadores del gen de este padecimiento procrea gimado importante. la actividad.de la actividad, de. creating fos-

no atacados, de uno y otro sexos. Esto es una alternativa que just 9€1nasa, y, por.esta.razén,. hay que. tener cuidado al calificar. -
fica considerarla criticamente, mientras no se cuente con un normal un valo r.de. esta q,n,zi_mq,,-dqrqqu;;g]Jyggng?g[gzo:,ﬁH s
miento eficaz de ese trastorno. Y A 13108 2o ezelomion 2pyliz
2ou: Los,riesgos de heterocigosidad, en las mujeres, en que-ha.,
>specha de que sean portadoras. (madres de. "casos aisla~ =

TE2; o

DETECCION DE PORTADORAS

ermanas de varones afectados y otros parientes en riesgo ~
portadoras), :se estiman.al combinar por medios estadisti= 5
eciales, los resultados de los estudios de laboratorio con -
Obtenidos. de, andlisis de los.érboles, genealdgicos; Las me
1es:de creating, fosfocinasa en fodas las parientes mujeres:. < |
sasindice, que tienen el riesgo. de ser. portadoras, es de enor .
Pertancia para.mejorar lg exactitud de la estimacisn de -=..
«For. ejemplo,,lg.madre,de un paciente,aislado cop distro-.
scular de. Duchenne, .que. tenga: un.nivel de cregtina fosfo -

Se han sefialado casi todos los datos de laboratorio dese
en personas con distrofia muscular de Duchenne, en grado m
una proporcién de portadoras del gen de Duchenne, y consti
un medio utilisimo para la deteccién del estado de portador
estudios comparativos han sefialado que los mejores procedi
aislados para este fin, son las mediciones de creatina fosfoei
suero. De 60 a 80 por 100 de las portadoras obligadas, muestie
veles mayores de esta enzima. Por lo regular, esta elevacié
derada o ligeramente mayor de lo normal, debido al hecho de
en las portadoras, una pequedia proporcién de las fibras mus
muestran distrofia, necrosis y contribuyen al paso de la creati
focinasa a la sangre. Por lo regular, esta proporcién no es lo-
cientemente grande como para producir debilidad clinica.
malidades quimicas, histolégicas y rara vez clinicas de las

%8 normal en suero, tendré una probabil idad.calculade de 50
or 100, de ser portadora del gen de Duchenne. Sin embd;_i-v;_:
dparece en algunas de sus hijas (hermanas del caso indice),
~Mmento en el nivel de creating fosfocinasa, el riesgo de he -
gosidad de la misma madre se elevard a 90 por 100, aproxi
'Mente. AGn més, la actividad de creatina fosfocinasa dismi

2
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TRATAMIENTO

1. 5 4 E ]

" En la actualidad no hay una farmacoterapia eficaz para
la degeneracién muscular. Algunos farmacos como la -
sona, las hormonas tiroideas y el dietilestilbestrol pueden -
la actividad de las enzimas séricas, sin mejorar los sig -
cos, lo cual sugiere que estos farmacos pudieran actuar -
mbranas superficiales y no en el proceso necrético.

hechas en hijas j6venes, tienen una mayor posibilidad de s
vas. Las mediciones de enzimas en hermanos de mayor edad
pcc'ienfes_son importantes para detectar formas preclinicas,
el estado de portadora de la madre.

Se han sefialado diversas técnicas para mejorar la d
de portadoras. Casi todos los investigadores aceptan que el
de diferentes pruebas de laboratorio, es mejor que el refing
ininterrumpido de una sola técnica. Entre los estudios sug
téan la medicién de la piruvatocinasa sérica, la hemopexir
isoenzima de LDH, asi como la incorporacién in vitro de a
dos por polirribosomas extraidos de un fragmento de miscula
la biopsia. Casi todas estas técnicas se han creado en unos'
centros de investigacién y no se les emplea en todos los labe
clinicos. Cuando las mediciones de creatina fosfocinasa
cifras normales, es conveniente enviar muestras de sangre o
to s de misculo para biopsia, obtenidos de la portadora sosp
a laboratorios especializados en el anélisis de otras pruebas

" La actividad diaria fisica, como caminar y nadar, es bg
joso para conservar la potencia muscular y aminorar las con
as. Sin embargo, no hay que cansar demasiado al pacien—
nactividad es perjudicial, y los jovencitos atacados no -
tar siempre en cama, salvo que sea absolutamente nece -
a contractura del tendén de Aquiles puede retardarse por
amiento pasivo durante varios minutos, dos veces al dia. -
se recomienda la seccién del tendén de Aquiles por via
ea, tratando de prolongar el perfodo ambulatorio.

Los ejercicios diarios de la respiracién son importantes
rementar la capacidad vital. Es comdn la obesidad, por
vidad e hiperfagia. Puede acortar importantemente el pe -
de ambulacién, contribuir a la escoliosis y desencadenar -
8n respiratoria y cardiaca. En los comienzos hay que re-
dar que el paciente ingiera una dieta equilibrada, para evi
esidad.

DETECCION DE LOS NEONATOS ATACADOS

La frecuencia de distrofia muscular de Duchenne es
la de fenilcetonuria o galactosemia, para las cuales en EE
cen sisteméticamente pruebas de deteccién de neonatos co
racteristicas. Por las razones anteriores, en fecha reciente
puesto una prueba para detectar a los neonatos varones. S
go, la falta de tratamiento eficaz de la enfermedad plant

blema de si el método estaria justificado sobre bases ética
cas.

La vigilancia de los pacientes suele hacerse por visitas
les o anuales, lo cual permitiré al médico valorar el rit-

evolucién del trastorno, y dar al paciente y su familia - -
tacién en el tratamiento de la debilidad progresiva.
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PRONOSTICO

Enfermedad de mal prondstico, pues progresa fatalme;

de edad, a causa de una enfermedad intercurrente, frecuente
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CUADRO No. 1

N — 8 0
3 3 3 31 DENCIA No. CASOS PORCENTAJE
3 — 3 00 3 —_—
Z Z o5 : S 88c¢ = la (capital) 4 33.3 %
& & 0953 882 2 16.6 %
= 8 %33 3oaid
= = ,g- o @ g 2 o § ango 1 8.3 %
3 g ) QI g— [ | ! rapaz 1 8.3 %
s 1 8.3 %
— w — —
% 2 16.6 %
o o M
3 3 3o 5 do 1 8.3 %
o w w 9 -
3 0 o r:i- A L 12 99.8 %

rocedencia méxima, se encontré en la ciudad capital en 4
ve hace un porcentaje de 33.3%. En 2 casos son hondu
ermanos) 16.6%.

CUADRO No. 2
No. CASOS PORCENTAJE
ino 12 100 %
0 0 %

A

Posa °§ g 09|ngn) asuusyong ‘3 oidoiajolsiy w g D |

*a4pno)
- 9 buoz auuayong 3 oidoiajoisi

QaxXIN

- g Buoz suusyang °3 bidpisjoisi]

cuadro nos muestra que todos los pacientes estudiados corres
| sexo maseulino.-

Dia|
P3$3 °g osaiboud |3 suusyang °3 oidoisjoisiy

Big)
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CUADRO Ne. 5.

CUADRO No. 3

O DE CONSULTA No. CASOS PORCEN.
ANO No. CASOS PORCENTA | ‘ ,
' h Dif para caminar 7 58.3 %
1974 2 16.6 | Muscular Gralizada 4 o ]
1975 5 41.6 B e Miembros [nferiores ] s
1976 0 0 -

J _
:g;g (2) | ]g.[ TAL 12 99,9 9,
1979 3 25@
TOTAL 12 99, El cuadro anterior muestra que el motivo de consulta més fre-

e es; Dificultad para caminar el cual se encontré en 7 ca-

El afio en que hubo mayor incidencia fue 1975 con 5

41.6%. Se presentd un cam de reconsulta en 1974 cuyo CUADRO No . 6
consulté por primera vez en 1969,
EMPO EVOLUCION

CUADRO No. 4 ENFERMEDAD No. CASOS PORCEN.
p— U= 6 meses 1 8.3 %
EDAD INICIO ENF. No. CASOS PORCE ; Pesk 2 16.6 %
0-3 4 33 ' 3 25.0 %
4-7 6 5088 4 33.3 %
8 - 11 2 16.6 2 16.6 %
TOTAL 12 99 e 52

uadro anterior muestra que el tiempo de evolucién de | a
edad, hasta la fecha de consulta al médico en el presente
de investigacién es de 25 a 48 meses (2-4a)delo --
S€ encontraron 4 casos con un porcentaje de 33.3 %.

La edad de inicio de la enfermedad que mayor n.jme,o..'d
sos reporté, fue de 4 a 7 afios con un 50% del total.
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CUADRO No. 7 CUADRO No. 9
DIAS HOSPITALIZACION ~ No. CASOS  PORCENTAJE A MUSCULAR No. CASOS PORCENTAJE
BB dfes 4 33.3 % S 4 33.3 %
8 -14 3 25.0 % ente para Dx. 4 33.3 %
15,521 9 16.6 % s Dx. 3 25.0 %
22 -28 1 8.3 % de Iimites Nls. 1 8.3 %
29 - 35 2 16.6 %
3 A L 1o 99.9 %
TOTAL 12 99.8 % L

| cuadro anterior encontramos que Gnicamente 3 biopsias

En el cuadro anterior mostramos que 4 pacientes (33.3 positivas (25%), encontréndose una dentro de Iimites-

manecieron hospitalizados de 1 a 7 dieas, el periodo promed
Hospitalizacién fue de 14 dies.

CUADRO No. 10
CUADRO No. 8

EATINA FOSFO- No. CASOS PORCENTAJE
NASA

ELECTROMIO GRAMA No. CASOS PORCENT

s normales 4 33.3%

Positivo Distrofia Muscular 6 50 % es elevados 7 58.3 %

ﬁ:guﬁw 0 0.9 N8 tfomé 1 8.3 %
tomé 6 0%

se tomd 50 % —— AL 12 99.9 %
TOTAL 12 100 %

- E'PTE. C P K No. CASOS PORCENTAJE

El cuadro nos muestra que el 50% de los pacientes pre s normales 3 25.0 %

ro n ondas polifésicas positivas para proceso Miopético. s elevados 0 0%

tomé 9 75.0 %

AL 12 100 %

En el primer cuadro encontramos que 7 pacientes (58.3%) pre
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sentaron niveles altos de CPK y en el segundo cuadro not

w5 YT CUADRO Nb. 13
dnicamente se investigé en 3 madres de pacientes los nj
CPK. |
; CUADRO No. 11 No. CASOS | PORCENTAJE
0 0 %
TRANSAMINASAS - GOT No. CASOS POR L (1o vada) 2 16.6 %
Vulores‘ normales . 1 b 10 833 %
Valores elevados 7 L 12 99.9 9
5§ 5 4
No 2 fomd Jadro nos muestra elevacién en los niveles normales de -
MOFF A L 12

los Gnicos pacientes que fueron investigados (16.6%).

Ten P - CUADRO No. 14

Puede notarse la elevacién de los valores de la GOT
cientes. (58.3%).

ENTES FAMI- No. CASOS PORCENTAJE
CUADRO No. 12 ES .
: 8 s con E. Duchenne 1 8.3 %

TRANSAMINASAS - GPT No. CASOS ~ PORCENI muertos por cau
Valores normales 2 s e . e

_ nos con dificultad

Valores elevados 5 41.67 nar 1 8.3 %
No se fomé 5 8 4B.5 %
TO-T-AL | 12 12 99.8 %

cedentes familiares fueron negativos en 8 casos - -
En un caso se encuentra un hermano con E. de Du--

(8.3%).

~ El cuedro nos muestra que 5 casos presentaron n?veleg
de GPT.
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CUADRO No. 15 CONCLUSIONES

mayor parte de los casos se acumularon en los afios 75
9; es probable que por causas del terremoto disminuye
las consultas de este tipo de afeccién en los afios 76

ANTECEDENTES PERSONALES
PARADO No. CASOS  POR

0 - 6 meses 1 a 78, el 74 probable pérdida de archivos.
I]; ,; ]-2]m:s:sm g ﬂa'disfrofia muscular de Duchenne ofecta Gnicamente «a
la7m-2aq 1 .:qc__:iente.s de sexo masculino.
g: ;' n,-,: ) g: om ? El motivo de consulta por lo general recae en dificultad-
3a Bhm=3a 6 ni 1 ; a caminar, cuando ya es muy evidente o incapacitan -
i TA L 12 99 8

4~ La familia de los pacientes deja pasar mucho tiempo an -
tes de buscar ayuda médicaq, pues el cuadro clinico fue -
sumamente manifiesto al momento de ingreso al hospital.

En el cuadro anterior observamos que en 6 pacientes
adoptaron la posicién erecta de 7 - 12 meses (50%); el p
fue de 16 meses (1 a4 m).

El perfodo de hospitalizacién en estos pacientes es suma-
CUADRO No. 16 ‘menfe corfo; salvo casos con enfermedad sobreagregada.
La biopsia muscular en nuestro medio no es diagndstico -
B etc enfermedad ya que no se cuenta con técnicas y -
procedimientos especiales.

ANTECEDENTES PERSONALES  No. CASOS POR

MARCHA
0-14a 1 La medicién de Creatin Fosfocinasa esté elevado en la -
18m~2q 7 ?F'mayor-i'u de los casos.
2alm-3aq 2 1
3alm-4q 1 lEn Guatemala el diagnéstico de distrofia muscular de - -
Notirefiere : Duchenne se logra més que todo por cuadro clinico.
TOTAL 12 99.8 = En nuestro medio no se presta la atencién necesaria a los

@ntecedentes familiares del paciente con enfermedad he -

En el cuadro anterior observamos que 7 pacientes, i T
- reditaria,

la mercha de 13 m a 2 afios (58.3%), el promedio fue de 2

38 3




10.-El tratamienfo de esta enfermedad, en nuestro medio

mitado y no se brinda por falta de recursos socio ec

11.-El curso natural de la enfermedad, en nuestro medio no ee
de conocer ya que los pacientes nunca han retornado al h

tal.

12.- Las complicaciones en pacientes hospitalizados son

que Gnicamente se les retiene el tiempo necesario pe

un diagndstico definitivo.

13.-Se aceptan las Hipstesis # 1, 2, 3, 4, quedando en discusi
# 5 por no tener los datos necesarios para aceptarla

la.
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