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INTRODUCCION

La realización del presente trabajo fue motivado por el
curiosa hecho, de haberse presentado a inicio s del presente a
ñotres casos de Enfermedad de Duchenne en el Hospital Ge:-
nerolSan Juan de Dios; acontecimiento que no había sucedi-
dodesde hace varios años. Por otra pa rte, esta es una enfer-
medadpoca estudiada e n nuestro país.

Par las limitaciones económicas y técnicas en nuestro -
mediohospitalario, mi trabajo se concreta al análisis retros -
pectivode la Enfermedad de Duchenne en el período 1974
Abril1979. Espero, que la presente tesis sirva de base infor -
motiva y que motive al estudio de las enfermedades miopéti-
Cosen general y de la distrofia de Duchenne en particular en
nuestropaís.



HIPOTESIS

La enfermedad de Duchenne es poco frecuente en Guatemala.

N:>hay control adecuado de los casos y se desconoce en la m~
yar parte su curso clínico.

N:>existen suficientes bases en los casos diag,¡osticados como-
tales y probablemente se incluyen otras miopatías.

N:>cantamos con expertos, ni las técnicas histológicas apropia
das para el estudio de biopsia muscular. -

.- La enfermedad de Duchenne en Guatemala, en su mayoría es
producida por mutación genética.



-- -- ----- --
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OBJETIVOS

1.- Gonocer la incidencia de la Distrofia Muscular de Du-
chenne en los últimos 5 años en el Hospital General -
San Juan de Dios.

2.-
~

!

Gonocer el historial hereditario de las casos encontra-
dos.

3.- Gonocer el cuadro clínico

4.- Gonocer cuáles fueron las bases para el Diagnóstico.

5.- Gonocer qué tipo de tratamiento les fue ofrecido.

6.- Goncc,sr qué complicaciones presentara n durante su has
pitalización. -



- -

MATERIAL y METO DO

- RECURSOS HUMANOS

l. Dr. Julio Cabrero, Asesor
2. Dr. Mario Quiñones, Revisor
3. Personal del Departamento de Registros Médicos y Archi-

'" del Hospital General San Juan de Dios.
4. Br. Miguel A. M>lina.

- RECURSOS FlSICOS

l. Archivo del Hospital
2. Rchas Clínicas de pacientes Con enfermedad de Duchenne

(1974-Abril1979).
3. Bibl¡oteca Facultad Ciencias Médicas
4. Biblioteca INCAP
5. Biblioteca Generol del IGSS
6. Utiles de escritorio y oficina
7. Hojas de tabulación de datos.

.- METODO

Se empleó el Método Retrospectivo, en la revisión de fj -
chas clrnicas de pacientes ingresados dura,te los años de 1974
a Abril de 1979, Con diagréstico de Distrofia Muscular de Du
chenne, donde se evaluaron los siguientes aspectos: Datos --
generales, Motivo de consulta, Diagnóstico de ingreso, Ante
cedentes Familiares, Pruebas de laboratorio, Biopsia muscu =-
lar, Electromiograma, Tratamiento, Diagréstico de Egreso, -
Tiempo de hospitalización.



que puede aparecer en diferentes varones afectados dentro de I e
misma familia. La evolución es más lenta y por lo regular entre 20
y 30 años de haber comenzado la enfermedad, los varones atacedos
llegan a la invalidez total que obliga al uso de silla de ruedas. El
promedio de vida disminuye poco, las causas más comunes de muer
te son neumonitis e insuficiencia cardíaca, entre los 23 y 63 años:
de edad.

HISTORIA

La investigación científica Con respecto a la distrofia museu
lar, se inicia en el año de 1850; con una serie de trabajos en los
cuales no se establecía diferenciación entre las Miopatías prima -
rias y secu ndari as.

Entre los autores más relevantes en estas investigaciones se
encuentran: Aran, Bell, Partridge y Little; en realidad estos y otros
autores relacionan las distrofias musculares Con procesos neurológi-
cos, en los cuales la debil idad muscular es secundaria a la lesión -
de células nerviosas motoras.

Aunque Meryon describió dos casos de los cuales al realizar.
la necró psia se encontró la médula espinal y los nervios en estado.
normal con degeneración granular de los músculos.

Duchenne en 1855, describe en la infancia una forma simple
de atrofia muscular; la cual cataloga COmo a una forma de atrofie-
medular progresiva. Seis años más tarde ,,1 mismo autor publica --
una serie de observaciones sobrelo que éi Hama "PARAPLEJIA HIPE~
TROFICA DE LA INFANCIA", siendo hasta la fecha la distrofia.-
muscular que lleva su nombre.

. b I . I " a unEn 1866 Cohnhel m y Eulem erg a practicar e necropsIa
paciente con diagnóstico de "PARALlSIS HIPERTROFICA", hiciero~
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tor la ausencia de patología en el sistema nervioso central y:presencia de tejido adiposo en los músculos que consideraban-

a mo material degenerado dentro de los tubos de sarcolema, Griee -singer había comprobado un año antes, los mismos hallazgos, po r
medio de biopsia muscular; pero dicho procedimiento fue poco -
aceptado por los científico s de la época.

En 1868 Duchenne en base a biopsias musculares publi-
có una memoria en la cual resaltaba el aumento de tejido conjun
tivo y graso en lo s músculos afectados así como la conservación=-
de la estriación muscular, por lo cual llegó a creer que la causa-
era una ~nfermedad del tejido intersticial del músculo.

Duchenne en compañía de Charcot en 1872 publicaron-
estudios post mortem que corroboraron los estudios en vivo, demos
trando la ausencia de patología en el sistema nervioso. -

Leyden en 1876 y Gowers en 1879 llaman la atención -
sobre la similitud existente entre las diferentes formas clínicas de
le "Atrofia Muscular", lo mismo que la positiva incidencia fami-
liar en los diferentes tipos clínicos.

Fue en 1891 Erb, quien por fin define claramente la en
tidad, COmo una enfermedad degenerativa primaria del músculo y
reúne las diversas formas clínicas bajo la denominación común -
de Distrofia Muscular Progresiva.-

ETlOLOGIA

La distrofia muscular de Duchenne se transmite por un
rasgo recesivo ligado al cromosoma X, y ataca sólo varones. Las
portadoras muestran manifestaciones clínicas menores, como e n
grosamiento de las pantorrillas y.debilidad muscular, artículos

~
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cientes enrotizan sobre esta debilidad, e indican que estudio'. do t d h . - d
s Slste-

matiza s en por a oras sospec osas, tIenen un In ice de posit' .

dad en más del 50%. (*)
IVI--

En la distrofia muscular de Duchenne, se observan dos ti
d d ' t ' b " f ' 1' ' 1 '

, pos -
e IS n uClon ami lar, caSI en as mismas proporciones: en el '-,

b I 1" h ' h d
pn

mer ar o genea OgICO, ay vanos ermanos ataca os en uno o ',
I t ' rb I I - d ' I '

. mas
generaciones; en e o re a o, e coso In Ice es e unlCo miembro..
afectado en la familia. Si la madre del paciente tiene otro hijo --
afectado, un hermano afectado o cualquier consanguíneo varán ata-
cado, por las líneas maternas (como el Ho de la madre o el hijo de
una hermana), se considera como portadora obl ¡godo (heterocigota)-
del gen de Duchenne. En este caso, el riesgo de que un nuevo hijo
sea afectado, es de 50 por 100, y de que una nueva hija sea portado
ra, también del 50 por 100, Si el caso índice es el único en la famT
lia (aislado), es importante definir si heredó el gen anormal o si es
resultado de una nueva mutación, Caso en el cual no habrá mayar--
riesgo poro nuevos hijos. Se ha estimado que en promedio, la terce-
ra parte del total de casos de la distrofia muscular de Duchenne, son
resultado de nuevas mutaciones, y en estos casos la madre no es por'
tadora.

FRECUENCIA

De las distrofias musculares, la de Duchenne es la forma más'
Común y afecta a un varoncito de 3,000 a 4,000 neonatos. Según'
Stephens y Tyler presenta uno de los índices de mutación más eleva'

l
dos que se conocen en Genética Humana (1), siendo esta la causa'
de que en la historia clínica de estos pacientes sea frecuente la au'
sencia de antecedentes fa mil iares.

(*) Referencia personal Dr. M, Quiñones
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FISIOPATOGENIA

Los múltiples estudios realizados hasta la fecha para di-

lucidor la base fisiopotogénica causante de las alteraciones morfe:.
ló icas y funcionales de la Distrofia de Duchenne han sido no - -
cogncluyentes, pero han permitido conocer más sobre la enfermedad

corno consecuencia se ha obtenido la hipótesis prevalente a la
Yctualidad de que esta enfermedad tiene su defecto básico a ni -

~el de la membrana muscular (Sarcolemas) y el cual no es único -
en el cuerpo, ya que en otros te¡idos como en los eritrocitos, di--
cha alteración también existe, pero no se conoce cuál es exacta-
mente.

ANORMALIDADES EN LAS MEMBRANAS ERITROCITICAS

En fecha reciente muchos investigadores han dirigido su
atención o lo membrana eritrocrHco, en un intento de dilucidar -
el defecto bioquímico fundamental presente en la distrofia musCU-
lar de Duchenne. Mothesan y Howland señalaron que la frecuen-
cia de eritrocitos deformes o que podrían deformarse fácilmente,-
es mayor en varones con la distrofio muscular de Duchenne ligada
al X, y en mujeres heterocigotas, que en testigos. Sin embargo,
tres investigaciones ulteriores no confirmaron estos datos. En fe -
cha reciente se ha señalado un aumento en el pico 11de fosforila-
ción, en eritrocitos de per9:>nas con distrofia muscular de Duchen-
ne (4), pero no se sabe la relación que tenga este dato con el pro
ceso distrófico. Howland e Iyer han observado disminución en e T
ácido graso palmitólico en membranas eritrocíticas de personas --
a.fectadas y portadores, que, al parecer, es especifica de la distre:.
f'a de Duchenne, Otras anormalidades señaladas en la membrana
eritrocítica en distrofia muscular de Duchenne, incluyen los inter
cambios de mdioy potasio y la composición de fosfolípidos. Estos
estudios sugieren que el defecto genético en la distrofia muscular
de Duchenne se expresa bioquímicamente en las membranas eritre:.

13
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ci'ticas, sin anormalidad hematológica clínica.

ANORMALIDADES EN LA SINTESIS DE PROTEINAS

Se ha señalado una anormalidad en la síntesis proteínica
parte de los polirribosomas obtenidos de biopsias de músculo fre::
de pacientes con distrofia de Duchenne, así como disminución im-'
portante en la síntesis total de proteínas, en cultivos de músculos-
en sujetos atacados. También se ha descrito, en fecha reciente e, n
cultivos de fibroblastos, una alteración en la síntesis y secreción -
de las proteínas de colágena y no colágena.

ANORMALIDADES EN LA HISTOLOGIA DEL MUSCULO

Las alteraciones histopatológicas en la distrofia muscular de
Duchenne por lo regular son idénticas a las que aparecen en otros
tipos de distrofias. En las personas afectadas, el cuadro histológi-
co del músculo señala una variación en la magnitud de la fibro (in
cluidas las fibras hipertróficas y degeneradas), áreas focales de n.
crosis, fagocitosis y aumento del tejido graso y conectivo perimi-::
sial.

Se han descrito en las etapas preclínicas del trastorno algu-
nas anormalidades, como una mayor variación en el tamaño de lo
fibra muscular y en la hialinización. También se ha dicho que o~
menta el tamaño del núcleo, Estos hallazgos sugieren que la dis-
trofia muscular de Duchenne ligada al X, se expresa, cuando me -
nos en el tejido muscular, por el segundo trimestre del embarazo -
(8),

14
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Ai'IATOMIA PATOLOGICA

Los músculos Pseudohipertr6ficos, deben su tamoño a el

oumento de las células Adiposas en el endomisio, más que a I a
hipertrofia de las fibras. Conforme avanza la enfermedad desa -
parecen más fibras. Se encuentran entre las fibras, células gra -
sos que no derivan de la degeneración de aquellas, rara vez se -
observa fagocitosis activa. Cuando las fibras se rompen conti - -
núan durante largo tiempo rodeadas de sarcolema sin observarse-
ningún fenómeno de regeneración. En estas mismas fibras se en-
cuentra ulteriormente alteraciones degenerativas con pérdida de
los miofibrillas.

Los núcleos del sorcolema en las fibras agrandadas o de
tamaño pequeño, estón aumentados en número, en tamaño y co n
formas más variadas que los normales. En las fibras completamen
te degeneradas se ven los núcleos del sarcolema más obscuros de
lo normal y forman filas entre el tejido conjunti\<>.

En la etapa final de la enfermedad las pocas fibras exis
tentes están separadas por tejida conjuntivo y células adiposas. =-

I\k>se sabe si el tejido conjuntivo es producto de fibrosis o si so-
lomente resulta de la condensación del endomisio y el perimisio.

En todos los músculos afectados hay aumento del tejido
graso el orígen del cual se desconoce, la cantidad de grasa tie-
ne relación Con la duración de la distrofia.

Al comienzo de la distrofia no hay alteración de fibras
sens't' ,

I
d

I Ivas, ni en as motoras; pero al avanzar el preceso, se pro-
uce una atrofia moderada en las placas Neuro-Musculares,

15 I
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CUADRO Cl/NICO

El comienzo de la enfermedad ocurre por lo general
ante dlos 5 años, cuando el principio es precoz se obtiene la historiasd e

que los pri meros pasos se di eran hasta los 3 ó 4 años. La march e
d ' f ' I .

1
,

' d I a esI ICU tara e Irregu ar, acentuan ose a subir o bajar gradas t .
f .. , . ,

'Ople-z~n y caen ,:on acdl.dad se cansan facdmente, por debilidad de lo
cintura pelvlana caminan como pato, método típico de separar d 1-
suelo el pie elevóndolo ( signo de Gowers ). e

El agrandamiento de los músculos y la debil idad de las extre-
midades inferiores, pueden existir varios años antes de reconocer lo
enfermedad. Cuando hay seudohipertrofia, los músculos afectados -
por este proceso ~n en orden de frecuencia aproximada: Gemelos,-
Infraespinosos, Supraespinosos, Deltoides, Triceps, Gluteos y Cuadr¡
ceps. La fuerza muscular estó disminuida en todos los músculos afiC
tados sin relación a su tamaño.

Dependiendo del grado de distrofia el paso de la posición de
decúbito a la erecta se efectúa con dificultad y en los casos "",de-
rada mente avanzados, lo hacen en la forma clósica: se inclina el po
ciente sobre la cara, descansa sobre codos y rodillas, después sobre=-
los pies y manos, trepa a lo largo de sus piernas hasta quedar apa--
yando las manos ~bre las rodillas, de aquI con un esfuerzo mayor Y
acentuando la concavidad lumbar queda erecto, en la posición de -
pie, presenta el paciente lordosis y prominencia de abdómen.

Conforme progreso la enfermedad se produce parólisis de los
regiones afectadas, lo que confina al paciente a la cama. La ause~
cia de tejido contróctil produce deformidades, como pie equino, y:
la existencia de ~Io tejido fibroso en lo que eran músculos, da on-
gen a seudo contracturas, la alteración del tamaño de los músculos'
y de la fuerza es generalmente simétrica.

16
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Al examen neurológico no se encuentra alteración de -

la sensibilidad y la investigación de los reflejos tendinosos, mues
Ira que éstos disminuyen de intensidad de acuerdo con la dismi :::
nución de las fibras musculares funcionantes.

DIAGNOSTICO

ENZIMAS SERICAS

La actividad de diversas enzimas aumenta extraordina-
riamente en el suero de los pacientes afectados, como aldolasa,-
creatina fosfocinasa, transaminasa glutómica oxaloacética, des-
hidrogenasa lóctica, 'transaminasa glutómica pirúv¡da, adenil a
tocinasa, fosfoglucomutasa y piruvatocinasa. Aunque no se ha ::
comprobado directamente, se supone que las actividades enzimó
ticas en el suero de pacientes atacados, proviene en gran parte~
del e ,._C>, ,e muscular, dato sugerido porque la mayor parte -
de las enzimas co n mayor actividad sérico disminuye cuantita -
tivamente en el músculo. Esta liberación de enzimas se ha atri-
buido o una permeabilidad anormal de la membrana muscular se-
~uida por necrosis y degeneración del músculo. Los pruebas mós
Importantes en pro de esta hipótesis es que la actividad de enzi-
mas en suero es muy grande en lo s pacientes atacados desde los-
comienzos de la vida, mucho antes de que aparezca debilidad -
detectable, y cuando las fibras necróticas no son tantas. Al evo
I~ci~nar la enfermedad y menguar la masa muscular, existe una-:'
disminución progresiva en lo actividad de enzimas séricas.

d
Entre los estudios para velorar diversas enzimas, se ha-

emostrado que las mediciones de creatina fosfocinasa en suero-
so.n~as mós útiles y las que de fecha mós temprana llevan al diag
nostrco (8) E

' I d .-. . n personas que presentaron e trastorno, se a vertr-roque lo . I é . d . r r . .s "'ve es s ncos e creatrna 10sroClnosa aumentan Inclu
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so 100 veces de los cifras-normales, desde el nacimiento, hasta enlos pri meros etapas de lo enfermedad.

Después hoy uno evolución notable o medido que e'.Olucio-
no el trastorno. Según Heyck y col. los valores móximos aparecen
entre los 14 y 22 meses de edad. De tal forma que 01 observar una
cifra normal de creatina fosfocinasa en el suero, en una persona -
so spechosa, casi siempre excluye el diagnóstico de distrofia mus-
cu�ar de Duchenne, excepto en los etapas finales de la enferme--
dad.

Estudios recientes han demostrado que la piruvatocinasa séri
ca aumento significativamente en la distrofia muscular de Ducheñ
ne y disminuye al evolucionar el proceso distrófico. -

HALLAZGOS ELECIROMIOGRAFICOS

La electromiografi'a es importante en el diognóstico diferen-
cial de los miopatías: los trazos miopóticos se caracterizan por di.:.
minución en la duración promedio de los potenciales de unidad ~
toro, poca amplitud polifósica. El aumento del patrón de recluta-
miento; caracterizo a las miopatias y se le llama EMG Patrón mia-
pótico. Sin embargo, los hallazgos electromiogróficos no tienen -
utilidad di agnóstica para diferenciar la mayoría de las miopatías.

BIOPSIA MUSCULAR

Lo biopsia muscular es un elemento diognóstico valioso, uti-
lizando reacciones histoquímicas especializadas o empleando la -
microscopia electrónica, ya que utilizando tinciones corrientes no

se puede dar un diagnóstico 100% acertado.

E K G

Los niños afectados con distrafia de Duchenne, tienen traZOS
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r
!ectrocardiogróficos característicos,' que so'nútiles para difere~

:iar esta distrofia muscular de otras miopatías: (8)

DIAGNOSTlCOPRENA TAL

En la próctica general, cabe considerar la determina -
ción prenatal del sexo, en las familias que buscan consejo gen~
tico. Como aún estó en fase de experimentación la detección -
intrauterina específica de los varones afectados. Al determinar
el sexo de I feto en los embarazos expuesto s a ri esgo, puede tran
quilizarse a la familia al señalarle que el producto no estó afe~
tado (hijas, la mitad de las cuales pueden ser portadoras del - -
gen), y señalarles la posibilidad de terminar el embarazo si el -
feto es varón. Sin embargo, esta solución puede desencadenar-
problemas emocionales y psicológicas de la familia, pues cuan-
do menos la mitad de lo s fetos varones 2b:;;t:.:::S no sufren en -
el ataque. Sin duda, esta es una alternativa imperfecta, pero -
muchas familias pueden escogerla para así no procrear hijos ata
cados. -

En fecha reciente (8) el primer intento al parecer sa -
tisfactorio de diagnóstico prenatal de la distrofia muscular de -
Duchenne, se señaló en dos embarazos expuestos a riesgo, por -
el estudio de sangre fetal obtenida por aspiración placentaria.-
La sangre fetal aspirada a través de la placenta puede mesclar-
se con líquido amniótico o sangre de la madre, y sobre estas ba
ses se mide la actividad de creatino fosfocinasa en plasma fetaT
después de que se hicieron correcciones en cuanto a las contri-
b~ciones posibles del líquido amniótico y sangre materna. L o s
niveles enzimóticos de estos dos fetos se compararon en cifras -
~btenidas en 16 fetos testigos. En el primer caso se estimó que
a creatina fosfocinasa era normal después de las correcciones,

y no se interrumpió el embarazo. Nació un varo ncito normal,-
a término. En el segundo caso se observó una actividad alta de I .

19
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creatina'fosfocinasa, y se terminó el embarazo. Después del
abortoel examen de los músculos' fetales por microscopio corriente,
de fo 'I

,. ,
l .

t .. d I d '
seye ectromco, mostro os signos carec enstlcos e o .strofia

musclar de Duchenne. Sin embargo, lo validez de este método aún es ~
punto de controversia, dado que, al parecer, se ho señalado

tambiénen fetos normales, actividad altísima de creatina fosfocinasa.
fbr-lo expuesto, es indispensable precisar con exactitud las cifras exoc

tas en grandes muestras testigo, antes de clasificar COmo anormol re
actividad enzimótica en un feto que tiene el riesgo de sufrir la en-
fermedad.

Se espera que la mejoría en el diagrostico prenatal de distro-
fia de Duchenne con base en múltiples mediciones de enzimas, per-
mitirá o los portadores del gen de este padecimiento procrear hijos-
no atacados, de uno y otro sexos. Esto es una alternativa que justi-
fica considerada criticamente, mientras no se cuente con un trato -
miento eficaz de ese trastorno.

DETECCION DE PORTADORAS

Se han señalado casi todos los datos de laboratorio descritos.
en personas Con distrofia muscular de Duchenne, en grado menor en
una proporción de portadoras del gen de Duchenne, y constituyen.
un medio utilísimo poro lo detección del estado de portador. Los'
estudios comparativos han señalado que los mejores procedimientos'
aislados para este fin, son las mediciones de creatina fosfacinasa e~
suero. De 60 o 80 por 100 de las portadoras obligados, muestran n~
veles mayores de esta enzima. fbr lo regular, esta elevación es ~
derada o ligeramente mayor de lo normal, debido al hecha de que -
en las portadoras, una pequeña proporción de las fibras musculares'
muestran distrofia, necrosis y contribuyen al poso de la creatina ~°3.
focinasa a la sangre. fbr lo regular, esto proporción no es lo SUfI-
cientemente grande como pora producir debilidad clínica. Las

a;~molidades químicas, histológicas y rara vez clínicas de los porta o
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ras ¡I~It9<;;n9«;tP!-IS;h9n!)!'.o~2f!!;¡<p,)iS1bpoJt¡I!)epja ,~e¡j.%hi A?t,~,S,iJ,~~t(1.
qUe ,señal g 'nu.e'''n "ada Félula.,d", In mU""r' uno'..I" las cra:"l)"2"1.? ::1~ ~."~ d...' i:'1,...,,,v'-i T\:.x",.,r

IJ'~'
, ~.r\¿:j¡

"~Ol ~.-~¡'I1ríl~' l~'.')~r
. '- mas- v,.se innctIva.des..le.t>1 com¡"nzo .d" .10 "mbrlanénesis, ,,mas'? >d)f)- ,(..\U'!';; ::H-.i- ~1..A,eI'!1,:..."

"~,'¡:()'TII'..4.II"" 15!j z~:rL""'iJ"p..;,,¡ i::;,;... .~O\..

:olov X ,2ó:>inibslq -zoml0~ 1oi~9t9b 01Dq l$fnoncx:¡mi nce l'9i!l$i~Q(
'° La actividad de creati.'19,1J8~fC>,9i g<;IsQ.;,,~¡§U,Wr~~qsrc?'I'Z...n¡,

muestras sucesivas de la misma portadora, y por esto razón, u n a
práctica,co[!1ún es.rn~djr repl1!ida~,v~c:.eS;dic:h'hE!n};i!J1a.,~~ q~ienes
se so~PE!"h§!ct.ea[]IAart9<1'2l!]h"rJ,a,.fIf1,zi rpg¡ s.e9..aJa<lp~gis'.'!¡!1~Ybt<:'R' -"portg~q!J1S;¡S'Pq,efp,asa, ¡9 ~ ,1,t'¡emp\\:, IJP8~J a~ la3'RPYJ,,'1 ~p,u,es~gs,

17s, ¡
muy prob,9.!>l'1qgser,:,a,~,auJl"~n.to,

~'1 ,lo pcti,vid,!~.em,irry§ticR,
!';~f"';;I'las portlJdora~.jóyerws aunqu.e ,ta,gtpién Pl!ed~ b.a\?er'rVv"1Le~grp'l1"

d<;!~ .de .enz ¡",q"e n,' perso,r;x>s .<;J,<;!"r¡¡ayor"edad
'"

Et;!,porta~o,~gs,ge¡l'!., -
distrofi" ,rousC;\llar ge, Qu~h~.nl1"".pu~ntfO e,l, e,!,paro,:7fI,pism!nllye""

-deJm:>99ciropa r;tc!{Itj:',1o IJR#"J.d9,9.)9~).!a 9_C,tiyi¿!1.c!.d!,,&r,ea,Bn'O !oJ-;,
focinasa, y,-por-<;!sta, ra~n",hay..que.tenercy

id~<? ,aJ..ca Ufi7!'f',,,,
como.enormal un yalo r"de !"st" e(lZirna"9u~rq.':1,t\!""I&{I1elJ!:lJzo~''''';''~I'

t" '
,'. Tj" ,.:; -:::b. cc ,;",;'''' 1;1 '/;' -:.'¡:~I'I:-h ";0:) 2:5 ?CiOlr1:)1'! U.1¡

:-
- .:.;"Los" rLE!sgoM¡!"h(,)te[8c:¡gosipa<!.";H!JR~m¡¿i~CEis)~[b.gu@;:ha,ya la sospec:;h",qe .qu!",s<:"m po,rtadorqs,,(m,,9rE(s 9!!'::P:1:~~ ,".\s)93,,;:-,dos", hermanas de varanes afectados y otras parientes en riesgo-

de ser
portadoros),;~e"",s~LrJ;1Or,pt:c:a'!1l¡..'!9~!P9r;,:,)E1dj~sie~ií~!b,:;",cos especiales, los resultados de los estudios de laboratoria Con-

datos9~te,J1Ldos1c1~!,,:an.áJ.i ~i~ .sl~Jo s,,5r(>oI.Ei~9,"r~I1JR9LC:9Ni ,los medJcipIlesAe,.c.r"at[n,a. {"sf'?!;Lna~g,F/¡;J,,!8It(l,SJ¡:¡s(perientEi~q¡uiife,s!:~j,del .caso,incfic;", qlie t¡,ene.n~eIAesgo0 q,,{"s~r:porta9°~§! ,~~ de, ,E!n?.!:,.
~e lr)]po.~tanc)9 Rara"mejoI?J, La ,,~a~tituc!<tE( ,le e~ti,m<;'EJc5r.!!,,¡-,)1),
;~esgo. "fb[, §jflj1]PJq,)9'm9pr,!b~E!,¡ l/a, Bgqj@'l!!!.é~{9.%>¡Lc~A,di~trg:

~',0 muscular' de, Duchenne, ,que,tenga. un)f1¡x~I"d,!! ,c:'"!19tb'?f!,fo~fo :;,
~'~aso normale':1suero,!epJó una, pr.obabil

ic!ag,<:alC¡f'I~da.d'~i1'-?O
o

O,por 100, de ser portadora del gen de Duchenne. Sin emb<;'[ij:
9 , SI aparece en algunas de sus hijas (hermanas del coso índice),
UnaUmento en el nivel de creatina fosfocinasa, eI riesgo de he-
terocigosidad de la misma madre se elevará a 90 por ¡ 00, aproxil11odamente. Aún mós, la actividad de creatina fosfocinasa dismi
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nuye con la edad y, por esta razón, las mediciones de esto enzi
hechas en hijas jóvenes, tienen una mayor posibilidad de ser po~t '-

d" d . h d
SI1-

vas. Las me IClones e enzlmas en ermaros e mayor edad de I

Pacientes s::>nimportantes para detectar formas preclinicas, Y Vol
Os

.~ O~r
el estado de portadora de la madre.

Se han señalado diversas técnicas para mejorar la detección..
de portadoras. Casi todos los investigadores aceptan que el empleo
de diferentes pruebas de laboratorio, es mejor que el refinamiento -
ininterrumpido de una s::>latécnica. EtÍtre los estudios sugeridos es-
tán la medición de la pi ruvatoci nasa .sérica, la hemopexina, lo 5-
is::>enzima de LDH, asi como la inCorporación in vitro de aminoóci -
dos por poli rribos::>mas extra idos de un fragmento de músculo, poro -
la biopsia. Casi todas estas técnicas se han creado en unos pocos -
centros de investigación y no se les emplea en todos los laboratorios
clinicos. Cuando las mediciones de creatina fosfocinasa muestran -
cifras normales, es oonveniente enviar muestras de sangre o fragmen
to s de músculo para biopsia, obtenidos de la portadora sospechoso,:
a laboratorios especializados en el análisis de otras pruebos.

DETECCION DE LOS NEO NATOS ATACADOS

La frecuencia de distrofia muscular de Duchenne es mayor que
la de fenilcetonuria o galactosemia, para las cuales en EE.UU. se h~
cen sistemáticamente pruebos de detección de neonatos con estos c~
racteristicas. Por las razones anteriores, en fecha reciente se ha p~
puesto una prueba para detectar a los neo natos varones. Sin embar-

go, la fal ta de tratamiento eficaz de la enfermedad plantea el P~'-

blema de si el método estaría justificado s::>bre bases éticas y médl'-
caso

--1
22

TRATAMIENTO

En la actualidad no hay uno farmacoterapia eficaz para

rdar la degeneración muscular. Alguros fármaoos oomola -reta
d ' nO las hormonas tiro ideas y el dietilestilbestrol pueden-pre mSO , .

I .. ar la actividad de las enzimas séricas, sin melorar os slg-ominar - d.
I' nicos lo cual sugiere que estos farmaoos pu ,eran actuar-nose ". '

.
en las membranas superficiales y no en el proces::> necrotloo.

La actividad diaria Física, como cami nar y nadar, es b~
neficioro para conservar la potencia muscular y aminorar las co!::
tracturas. Sin embargo, no hay que cansar demasiado al pacien-
te. La inactividad es perjudicial, y los jovencitos atacados ro
deben estar siempre en cama, salvo que sea absolutamente nece-
sario. La contractura del tendón de Aquiles puede retardarse por
el estiramiento pasivo durante varios minutos, dos veces al dio. -
También se reoomienda la sección del tendón de Aquiles por vio
subcutanea, tratando de prolongar el periodo ambulatorio.

Los ejercicios diarios de la respiración son importantes
para incrementar la capacidad vital. Es común la obesidad, por
inactividad e hiperfagia. Puede acortar importantemente el pe-
riodo de ambulación, contribuir a la escoliosis y desencadenar -
disfunción respiratoria y cardíaca. En los comienzos hay que re-
comendar que el paciente ingiera una dieta equilibrada, para ev.i.
tar la obesidad.

La vigilancia de los pacientes suele hacerse por visitas
semestrales o anuales, lo cual permitirá al médioo valorar el rit-
mo de evolución del trastorno, y dar al paciente y su familia - -
orientación en el tratamiento de la debilidad progresiva.

23
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PRONOSTICO

Enfermedad de mal proréstica, pues progresa fatalmente, fa-
I

lIecienda el paciente por lo regular antes de cumplir los 20 años -

de edad, a causa de una enfermedad intercurrente, frecuentemente

de tipo pulmonar.-
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No. Dios Hosp. Eleetromiogroma - Biopsia CPK Transami nasas Q Q SS

Muse, Pte,-madre - asola - Pirú Urea-Creat
-eet vico

I r 6 No se tomé No se 318 no no no 8,00 0.59

tomó u/L

2 4 No se tomé No se 245 no no no 16.95 1.01

tomó u/L

3 8 No se tomé Insufie. 254 no 25 mu/ 6 mu no no

para Dx u/L mi /ml

4 7 No se tomé Dentro !ími- 300 no 66 mu/ 81 mu 18.42 0.6

tes normoles u/L mI /m1

5 12 No se tomé Dis. Muse, no no 97 " 53 " no no

Prog,

6 22 Hipertrofia Dis, Muse. 406 no 31 " 32 " no no

fibras museo Prog, u/L

7 7 Onda polif~ No se to- 5,33 8.99 no 8 " no re

siea peq. m6 u/L u/L
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No. DHl Ant. Fomi- Ant. Personales Tratamiento 0><.Egreso Proe eden Otros

liares Porado Marcha cio -

J no Negativo 5m 2 a Fisioterapia E. Duchenne Ho ndu ras EKG n1

2 no Negativo 10 m 2 a Fisioterapia E. Duchenne Ho ndu ras EKG nI

3 no Negativo 1 a 1 a Fisioterapia E. Duchenne Zona 3

6m Guate.

4 no Negativo 1 a 2 a Fisioterapia E. Duchenne Sanarate

5 no 5 hermanos - 11m 1 o Fisioterapia E. Duchenne ------

muertos causo
desconocido

6 435 Negativo 3a 3 a Fisioterapia E. Duchenne Co sta Cu EKG nI

m/ml
ca Que -:
zaltenan.

7 331.6 Negati va 1 a 2 o Fisioterapia E. Duchenne Zo na 5

m/ml
Guate.

a no 1 hermano con 7m Fisioterapia E. Duchenne Tiquisate S. Esca-

E. Duchenne
Escuintla lera.
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CUADRO No. 1
N O

'O

~:;¡

¡:¡
:;¡

¡:¡
\J

O O J: PROCEDENCIA No. CASOS PORCENTAJE,...

3 ~:;¡- o o 3~Z
Z -o ~m o " c :;¡- :> Guatemala (capital) 4 33.3 %o-.:J Q 3 :;¡ e ~-;;¡(!) (!)

" "
O en -. (J) -, ~2 16.6 %

(Q (Q

'" "- ¡:¡" n Q o".., ". progreso
" " -,

"- "-
3~o (!):;¡ (!)

" 1 8.3 %:!; :!".
'" '" " a.. CDm Q

'" Q Queza Ite nango(§ (§ "-o "", :;¡
3jet Q ~I I o Baja Vera paz 1 8.3 %I I

Escuintla 1 8.3 %o.w 'O ~w~ - ¡p:> Honduras 2 16.6 %" " "'- ~;;¡3 3 3 " &.:'"" Desconocido 1 8.3 %o ."lb,o.w W~~3" " " "'- TOTAL 12 99.8 %~Q
W

"
n
::r(!)

3 Q ..
,., ,., ,.,

:!! -i La procedencia máxima, se encontró en la ciudad capital en 4¡;;. ¡;;. ¡;;' ao' o' o' '" casos, lo que hace un porcentaje de 33.3%. En 2 casos son he nduo' ~~~~Q
reños (hermanos) 16,6%.(!) (!) (!) ~3

~o
~(!)

" o a lb
"U :!. "U :!.

;;¡
~o o o o o

CUADRO No, 2¡n ¡n ¡n ¡n o
~~o x

oe e rT1o o o o ID SEXO No. CASOS PORCENTAJE::r :;¡- :;¡- :;¡- ,
(!) (!) (!) (!) lb:;¡ :;¡ :;¡ :;¡

13:;¡ :;¡ :;¡ :;¡
Iv\oscu Ii no

(!) (!) (!) (!) 12 100 %
C)~ ~~() ." Femenino O O %!!! oe n nc:;¡ -':;¡ <o-s." x" .." -' lb

9 w '
e a o o.(!) o. n (Q lb El cuadro nos muestra que todos los pacientes estudiados corres

I o ~'"(!) panden al sexo mascul i no.- -
'" !S

O
V> V>~¡¡-' ¡¡-' a

i3
(!) ~(!) ..
'" o '".0 n10 1°

30
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--
AÑO No. CASOS PORCENTAJE

~1974 2 16.6
1975 5 41.6
1976 O O
1977 O. O
1978 2 16.6
1979 3 25.0

TOTAL 12 99.8

CUADRO No. 4 TIEMPOEVOLUCION
No. CASOS PORCEN.ENFERMEDAD

EDAD INICIO ENF. No. CASOS PORCENTAJE
O- 6 meses 1 8.3 %
7 - 12 meses 2 16.6 %

0-3 4 33.3 % 13- 24 meses 3 25.0 %
4-7 6 50 % 25 - 4S meses 4 33.3 %
8 - 11 2 16.6%- ~-más meses 2 16.6 %

TOTAL 12 99.9 % TOTAL 12 99.8 %

~
""

- - --- - -

CUADRO No. 3

El año en que hubo moyor incidencia fue 1975 con 5 casos -
41.6%. Se presentó un caSJ de reconsulta en 1974 cuyo paciente -
consul tó por pri mero vez en 1969.

CUADRO No. 5.

MOTIVO DE CONSULTA No. CASOS PORCEN.

Dificultad poro caminar
Debilidad Muscular Gralizada
Debilidad de Miembros Inferiores

7
4
1

58.3 %
33.3 %
8.3 %

TOTAL 12 99.9 %

El cuadro anterior muestra que el motivo de consulta más fre-
cuente es: Dificultad poro caminar el cual se encontnó en 7 co-
sos (58.3%).

CUADRO No. 6

Lo edad de inicio de la enfermedad que mayor número de ca -
$Os reportó, fue de 4 a 7 años con un 50% del total.

El cuadro anterior muestro que el tiempo de evolución de I a
enfermedad, hasta lo fecho de consul ta 01 médico en el presente
trabajo de investigación es de 25 a 4S meses (2 - 4 a ) de lo --
cual se encontraron 4 cosos con un porcentaje de 33.3 %.

I '
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- BIOpSIA MUSCULAR No. CASOS PORCENTAJE
DIAS HOSPITALlZACION No. CASOS PORCENTAJE

-
I

1 - 7 dios 4 33.3 % No se tomó 4 33.3 %

8 - 14 3 25.0 % Insuficiente para Dx. 4 33.3 %

15 - 21 2 16.6% Positiva para Dx. 3 25.0 %

22 - 28 1 8.3 % Dentro de limites Nls. 1 8.3 %'
,

29 - 35 2 16.6 %
TOTAL 12 99.9 %

TOTAL 12 99.8 %

~
--- ¡.-- -

CUADRO No. 7 CUADRO N,. 9

En el cuadro anterior mostramos que 4 pacientes (33.3 %) per-
manecieron hospitalizados de 1 a 7 dios, el periodo promedio de -
Hospitalización fue de 14 dios.

CUADRO No. 8

ELECTROMIOGRAMA No. CASOS

6
O
6

12

PORCENT AJE

Positivo Distrofia Muscular
Negativo
No se tomó

50 %
0%

50 %

100 %TOTAL

El cuadro nos muestra que el 50% de los pacientes presento-

re n ondas polifásicas positivas para preceiP Miopática.

En el cuadro anterior encontramos que únicamente 3 biopsias
resultaron positivas (25%), encontrándose una dentro de limites-
normales.-

CUADRO No. 10

PTE.CREATINA FOSFO-

CINASA
No. CASOS PORCENTAJE

Valores normales
Valores elevodos
No se tomó

TOTAL

MADREPTE. C P K

Valores normales
Valores elevados

~ se tomó

TOTAL

4
7
1

12

No. CASOS

3
O
9

12

33.3 %
58.3 %

8.3 %

99.9 %

PORCENTAJE

25.0 %
O %

75.0 %

100 %

--1
En el primer cuadro encontramos que 7 pacientes (58.3%) pr~
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CUADRO No. 12

TRANSAMINASAS - GPT No. CASOS PORCENTAJ~

Valores normales 2 16.6 %

Valores elevados 5 41.6 %

No se tomó 5 41.6

~TOTAL 12 99.8 %

DHL No. CASOS PORCENTAJE

N:>rmaI O O %

Anormal (elevado) 2 16.6 %

N:>se tomó 10 83.3 %

TOTAL 12 99.9 %

.
-

sentaron niveles altos de CPK y en el segundo cuadro
notamosúnicamente se investigó en 3 madres de 'pacientes los niveles

d
C/Je.
e-CPK. .

CUADRO No. 11

TRANSAMINASAS - GOT No. CASOS -
PORCENTAJE

Valores normales 8.3 %

Valores elevados 7 58.3 %

No se tomó 4

12

33.3 %

99.9 %TOTAL

Puede notarse lo elevación de los valores de lo GOT en 7 pa-
cientes. (58.3%).

El cuadro nos muestro que 5 casos presentaron niveles altos -
.de GPT. ---L

36

CUADRO No. 13

El cuadro nos muestro elevación en los niveles normales de -
DHL, en los únicos pacientes que fueron investigados (16.6%).

CUADRO NJ. 14

ANTECEDENTES FAMI-
LIARES

No. CASOS PORCENTAJE

Hermanos COn E. Duchenne

Hermanos muertos po r Cau
sas desconocidos -
Hermanos con dificultad
para cami nor

8.3 %

2 16.6 %

8.3 %

66.6 %
Negativos

8-
TOTAL 12 99.8 %

(66
Los antecedentes familiares fueron negati'A:>S en 8 CesoS - -

~L.
.6%). En un coso se encuentro un hermano con E. de Du--

-"~nne. (8.3%).
I .
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CUADRO 1\1:>;15

ANTECEDENTES PERSONALES

PARADO

-----
1\1:>. CASOS PORCENTAJE

o - 6 meses
7 - 12 meses

13m-106m
la7m-2a
201m-206m
2a7m-3a
301m-306m

TOTAL

-
1
6
2
1
O
1
1

12

8.3 %
50.0 %
16.6 %
8.3 %
O %

8.3 %
8.3 %

99.8 %

En el cuadro anterior observamos que en 6 pacientes, éstos -
adoptaron lo posición erecto de 7 - 12 meses (50%); el promedio-
fue de 16 meses (1 o 4 m ).

CUADRO No. 16

ANTECEDENTES PERSONALES
MARCHA

O - 1 o 1 8.3 %
13m-2a 7 58.3%
2 o 1 m - 3 o 2 16.6 %
3 o 1 m - 4 o 1 8.3 %

1\1:>refiere 1 8.3 % -
TOTAL 12 99.8%

En el cuadro anterior observamos que 7 pacientes, iniciaron
lo marcho de 13 m o 2 años (58.3%), el promedio fue de 2 añoS 1.

1\1:>. CASOS PORCENTAJE

8.-

CONCLUSIONES

].- Lo moyor parte de lo s cosos se acumularon en los años 75
y 79; es probable que por causas del terremoto disminuye
ron los consultas de este tipo de afección en los años 76
a 78, el 74 probable pérdida de archivos.

2.- Lo distrofia muscular de Duchenne afecto únicamente
pacientes de sexo masculino.

o

3.- El motivo de consulto por lo general recae en dificultad-
poro caminar, cuando yo es muy evidente o incapacitan-
te.

4.- Lo familia de los pacientes dejo posar mucho tiempo an -
tes de buscar ayudo médico, pues el cuadro clínico fue -
sumamente manifiesto 01 momento de ingreso 01 hospital.

5.- El período de hospitalización en estos pacientes es suma-
mente corto; salvo cosos con enfermedad sobreagregada.

6.- Lo biopsia muscular en nuestro medio no es diagnóstico -
de esto enfermedad yo que no se cuento con técnicos y -
procedi mientas especi o les.

7.- Lo medición de Creatin Fosfocinasa estó elevado en lo -
mayoría de los cosos.

En Guatemala el diagnóstico de distrofia muscular de - -
Duchenne se logro mós que todo por cuadro clínico.

9.- ,
En nuestro medio no se presto lo atención necesario o los
antecedentes familiares del paciente con enfermedad he-
reditaria.
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10.-El tratamiento de esto enfermedad,. en nuestro medio, es mu
l'mitado y no se brinda por falta de recursos socio ecorómic: ~

s.

11.- El curs:> natural de la enfermedad, en nuestro medio re se pUe-
de canocer ya que los pacientes nunca han retornado al hOSPi-
tal.

12.- Las complicaciones en pacientes hospitalizados son mínimas, ya
que únicamente se les retIene el tiempo necesario para llegar a
un diagnóstico definitivo. '

13.-Se aceptan las Hipótesis # 1,2,3,4, quedando en discusión la
# 5 por no tener los datos necesarios para aceptarla o rechazar-

lo.

40
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