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Resumen
Antecedentes: La Distrofia Muscular de Duchenne es una enfermedad

neuromuscular degenerativa hereditaria causada por mutaciones en el gen X, este
gen es el encargado de codificar la proteina distrofina, una proteina estructural de
la membrana celularde fibras musculares esqueléticas, cardiacas, y de algunas
neuronas. Tiene unaevolucionclinicairreversible manifestada por perdida de fuerza
muscular. Fue descubierta entre 1860 y 1900, tiene unaincidencia de 1 de cada
3600 a 6000 varones recién nacidos en el mundo. Para realizar un tratamiento al
paciente con DMD se debe‘pfimero valorar con escalas funcionalesinternacionales,

sin embargo, no todos los items de las escalas funcionales son viables para estos
pacientes debido a que no todos gorresponden a los margenes de dicha patologia.

Metodologia: Se realizé unarevisionsistematicade articulos publicados entre 2015
y 2024 en los idiomas inglésyportugués,.francés y espafiol, dirigidos a evaluar la

funcionalidad de los pacientes con-Distrofia Muscular de Duchenne.

Resultados: Serealizé unarevision de 53 artiCulos.seleccionados, de los cuales 35
se tomaron en cuentay 18 fueron descartados,.debido a que la informacion se
enfocaen el tratamiento. En nuestro estudio se determin que es necesario tener

una escala funcional exclusiva para la evaluacion«de) pacientes con Distrofia
Muscularde Duchenne.

Conclusiones: Es de suma importancia la unificacion de escalas de diagnéstico
para facilitar la deteccion temprana de la Distrofia Muscular de.Duchenne. Esto
permitiria unaintervencion temprana e interdisciplinaria para abordar las
complicaciones derivadas de la pérdida progresiva de funcionalidad en los

pacientes a lo largo de los afos.

PALABRAS CLAVES: Distrofia, Duchenne, degenerativo; escalas; genético;
distrofina, tratamiento.



1+ Introduccion.
La Distrefia Muscularde Duchenne (DMD) es un trastorno genético hereditario que
afecta prinecipalmente a hombresy reduce significativamente su esperanza de vida,
que generalmente no supera alos 25 afos. Esta enfermedad se manifiesta a través

de alteraciones musculares que provocan la pérdida de las funciones basicas.!

Es crucial aplicar cerrectamente una escala funcional unificada para realizar una
evaluacién personalizada, garantizarun tratamiento terapéutico adecuado, segun la
capacidad funcional inicial, no solo permite monitorear la evolucion del paciente,
sino que también es fundamental en el caso de la DMD, siendo una enfermedad

degenerativa y de rapida progresion, lo que hace a las escalas funcionales una
herramienta esencial para ajustarel tratamiento de manera efectiva.?

Actualmente en México no existe upaescala funcional validada y especifica para la
DMD. Para el diagndstico, tratamiente<y-seguimiento de esta enfermedad, se utilizan
diversas escalas internacionales que no-estan disefiadas exclusivamente para la
Distrofia Muscular de Duchenne yque abarcan edades que superan los estdndares

de la esperanzade vida.?

Las escalas actualmente utilizadas para evaluar |a'®BMD incluyen items asociados
a otras patologias, lo cual resulta en items”no aplicables a los pacientes con esta
enfermedad. Ademas, la mayoria de estas escalas,«tras ser sometidas a filtros,

abarcan un rango de edad desde los 4 hasta los 80 afios#

Esta revision y seleccion bibliografica permitird apreciar adegradamente la DMD,
facilitando la interpretacion de los puntos necesarios para integrar.el diagnostico en
edades criticas y sensibles de las personas atendidas en los centros médicos.



2+ Marco tedrico.

2.1 *“Enfermedades neuromusculares.

Las enfermedades neuromusculares constituyen un conjunto de trastornos que
afectan al‘sistema nerviosoy a los musculos. Estas enfermedades se caracterizan
por la presencia de deficiencias en la funcion de los nervios que controlan los
musculos voluntarios, lo que ocasiona debilidad muscular, pérdida de coordinacion,
espasmos musculares, deterioro de la capacidad de caminar y otros sintomas
relacionados con el movimiento.>6

2.1.1 Tipo de enfermedades neuromusculares.

Existen diferentes enfermedades neuromusculares, algunas de ellas son las,
atrofias musculares espinales, poliomielitis, escoliosis lateral amiotréfica,
enfermedades neurodegenerativas, sindromes miasténicos congénitos, distrofias

musculares, miopatias metabdlicas;-entre otras.

Las enfermedades neuromusculares secpueden clasificar de diferentes formas,

tanto por la unidad motora que se‘encuentra afectada, asi como la etiologia de los

trastornos como se muestra en la siguiente tabla.® (tabla 1)

Componente de la Etiologia Trastornos

Unidad Motora mas frecuente

Motoneurona Hereditarias- rofias musculares
Adquiridas -‘- ales

e Poliomelitis

e Trau §®nos
medularesyores

e Stringome |a§
degenerativa 6

e Esclerosis @teral

amiotrofica
)
Nervio Periférico Hereditarias- e CharcotMarie Tooth
Adquiridas e Enfermedades
neurodegenerativas




e Leucodistrofias

e Ataxia-telangiectasia

¢ Inflamatorias(SGB,
polineuropatia
desmielilnizante crénica
inflamatoria)

e Lesion del nervio frénico

e Toxicametabdlicas

Unién ‘,ngeditarias- e Sindromes miasténicos
neuromuscular ridas congeénitos
(?— ¢ Intoxicaciones
A (botulismo,

® organofosforados)
‘A e Medicamentosas
@ _ ‘y (aminoglicosidos,
Q polimixina)
+ * (( .~ e Miasteniagravis

)
©

Musculo Hereditarias- ¢ Distrofias musculares

Adquiridas e’ Miopatias congénitas

o “Miopatias metabdlicas

e Trastorno de los canales
idnico.

e Inflamatorios

e Tobxicos

e Enddcrinos

Tabla 1. Adaptacién de la tabla de Enfermedades neuromusculares por unidad motora) Fuente:
Hermandez M, Pardo K (2018) https://docs.bvsalud.org/biblioref/2018/10/91417 3/trastorno-

neuromuscular. pdf



2.2 ~Concepto de distrofias musculares.

Las “distrofias musculares son un grupo de trastornos miogénicos, es decir,
especificos del musculo causadas por fallas en la parte genética, por lo que va a
ser heredada _de padres a hijos. Como principal signo clinico se encuentra el
deterioro a nivelamuscular, es decir, el musculo se ira debilitando, disminuyendo asi

la movilidad y dificultando las actividades de la vida diaria.”’

Existen diferentes tipes de distrofia musculary dependiendo de ello afectard a un
determinado grupo de-musculos, cada una de ellas tienen edades especificas en la
cual aparecen los principales signos y sintomas, asi como también varian segin su

gravedad y cada una es consecuencia de defectos en diferentes genes®
2.2.1 Clasificacion de las distrofias musculares.

Las distrofiaslas podemos clasificar considerando su tiempo de apariciény el grupo

muscular que se encuentre afectado,'como se detallaa en el siguiente listado.

1. Distrofiamuscularde Duchenne. (DMD)
Patologia causada debido.a/la ausencia de la distrofina relacionado al
cromosoma X. Principalmentedos.hombres son los que se van a encontrar
mas afectados, las mujeres serangas portaderas, sus signosy sintomas se
empiezan a identificar desde antes de los 5 afies.
Algunas otras partes del cuerpo que se pueden ver afectadas son el cerebro,
la garganta, el corazon, los musculos del diafragma, el estdbmago, los
intestinosy la columna.1?

2. Distrofia muscular de Becker. (DMB)
Trastorno hereditario por error en el cromosoma X, ses\caracteriza
principalmente a la presencia de debilidad en los masculos proximales de
miembros inferiores, su evolucion es mas lenta que la DMD,4la pérdida
muscular se presenta primero en la cadera, area de la pelvis, muslos y
hombros, los sintomas comienzan sobre los 10 afios. La falla se encuentra
en la cantidad o calidad de la distrofina.1?

3. Distrofia muscular mioténica. (DMM)



La Distrofia Muscular Miotdnica es un trastorno autosémico, dominante,
progresivo que afecta a varios sistemas como lo es el muscular, cardiaco,
ocCuldr, respiratorio y sistema nervioso central.® La miotonia hace referencia
a la_relajacion tardia luego de que ocurre la contraccion muscular, la cual
ocasienasigidez muscular. Se ven afectados por igualhombres y mujeres los
cuales ceamienzan a percibir los signos a partir de entre los 10 y 30 afos,
principalménte:en los misculos faciales. 12

Distrofia muscutar Limb-Girdle. (DMLG)

La caracteristica (principal de este trastorno progresivo, es la afectacion por
igualen hombresy mujeres que oscilan entre las etapas de la nifieztemprana
y la adultez avanzada,principalmente se ven afectados los musculos de los
hombrosy la cadera, asi como el corazon, el diafragmay lacolumnade forma
secundaria.®

Distrofia muscular fascioescapulohumeral. (FEH)

Trastorno que afecta alles hombres y mujeres por igual, se percibe su
aparicion en forma de dehbilidad muscular a partir de los 20 afios, los
principales musculos afectados son los del_rostro, hombros, parte superior
de los brazos e inferior de las pigrnas.?

Distrofia muscular congénita.

Enfermedad progresiva donde se ven afectadoeSypor igual los hombres y
mujeres, la debilidad muscular generalmente comienza al momento del
nacimiento o en lainfanciatemprana, los principalesmusculos que muestran
debilidad son los masculos del cuello, los brazos, tronco .y piernas.4
Distrofia muscular distal

La poblacion afectada en este trastorno son los hombres 'y mujéeres por igual,
la aparicion de signos y sintomas comienza a partir de la‘.etapa de la
adolescenciatardia y la adultez, principalmente se muestran afectados los

musculos de la parte inferiores de los brazos, las manos y la parte inferior de
las piernasy los pies.t®



8+ Distrofia muscular oculofaringea
La probabilidad es igual en hombres y mujeres, su aparicion se aprecia a
partir'de los 40 afios de edad, los musculos del rostro, el cuello, la parte
superior de los brazos y la parte superior de las piernas son los grupos
musculares que presentan debilidad.®

9. Distrofiamuscular Emery-Dreifuss
Los hombréssan.los que se muestran afectados en esta patologia, los signos
y sintomas aparecen entre los 5 y 15 afios, los musculos en general que
comienzan en mostrar debilidad son los musculos de la parte superiorde los
brazos y la parte inferior de las piernas, asi como lo es el corazon y la
columna.t’

2.3 Distrofiamuscularde Duchenne.

La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad neuromuscular
genética degenerativa ligada al’cromosoma X, causada por mutaciones en el gen
que conducen ala ausencia o defecto en la proteina distrofina, lo que resulta en la
degeneracion progresiva de los-musculos-s€squeléticos, lisos y cardiacos del

individuo que lo padece.?!

2.3.1 Antecedentes Historicos
En 1860-1900 se descubre la DMD por los médicos franeeses Guillaume Duchenne
de Boulogne y Edward Meryon gracias a la realizacién“de’un estudio comparativo
del musculo afectado y misculo sano mediante el uso del mieroscopio, observando
cambios en el tejido del musculo. Mas tarde, en los afios 80 fuerom descubiertas las
bases moleculares de la DMD, como resultado de los analisis de.un paciente que
presentaba fallas en la deleccion del cromosoma X, se observéstambién, la
enfermedad granulomatosa cronica, retinitis pigmentosa y fenotipo Mc\Leod en la
serie roja, lo que permitio aislar e identificar el gen de la distrofina, DMD'en/el locus
Xp21.2, siendo este un gen muy grande con 79 exonesy 3Mb, el procesamiento en
la produccion de la distrofina es sumamente complejo, por lo que facilita lasfallas

en las mutaciones.1®



Epidemiologia/incidencia.

Conbase en datos analizados, coinciden en que 1 de cada 3600 a 6000 varones
recién macidos vivos a nivel mundial son afectados por la Distrofia Muscular de
Duchenne,.siendo una enfermedad de origen genético, caracterizandose por

presentar debilidad musculary progresiva. Cada dia se presentan alrededor de
20.000 casos nuéevos.2°

En lo que respecta_a/nuestro pais, no se encuentran datos a nivel nacional que
dictaminen el porcentaje’ de poblacion mexicana afectada por distrofia muscular de
Duchennedebidoa que eFINEGI, siendoesta lainstitucion encargadadel consenso

no refiere datos especificosa.cerca de la patologiaya que laenglobaen el apartado
de discapacidades motoras.

2.3.2 Etiologia/factores de riesgo:
Es causada por duplicaciones, delecienesy pequefias mutaciones en el gen que
codifica la proteina distrofina;se estima.gueuno de cada tres casos es causado por
una mutacion de novo. Debido‘a,que la enférmedad esta ligada al cromosoma X,
hace que las mujeres no se vean afectadas, solo sean portadoras del gen y
trasmisoras solo a hijos varones. Cada, hijo de‘una mujer portadora tiene una
posibilidad del 50% de heredar la mutaciéh de la DMD.?!

2.3.4 Manifestaciones clinicas.
Las personas que padecen dicha distrofia se caracterizan por la presencia de
atrofia y debilidad de los musculos proximales y posteriormente distales,
inestabilidad y dificultad para caminar, caidas frecuentesy pérdida de la capacidad

de caminare incapacidad para mantenerse de pie, generalmentedespuésde los 12
anos.??
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Imagen 1 Caracteristicas clinicas de DMD lo
2017/Parent Project Spain/ BArros, G 2@

CorZs(eﬁ ala Tamar Silva C. (2005), la distrofia puede provocar la muerte hacialos
, por complicaciones respiratorias 0 cardiacas. Otra complicacion

impor§ e se presenta en Distrofia Muscularde Duchenne es la escoliosis, que

\/
&s imento Osorio, A. 2019/ Patel, N. P

Las manifestaciones clinicas se divide en5 é ios en funcion del progreso de la

enfermedad. Las primeras manifesta@es cli

son el retraso del desarrollo

neuro psicomotor y las dificultades mo@s des @ del segundo afio de vida

(estadio 1).

Atraso en el habla
y problemas de conducta

Debilidad muscular.
Caidas frecuentes

Necesidad de ayuda para
levantarse del suelo. Apoyo sobre
sus piernas para levantarse
(maniobra de Gower)

Marcha de pato
y postura lordética lumbar

Pantorrillas con desarrollo
exagerado (pseudohipertrofia)

Dificultad para saltar, correr o
subir escaleras

Dificultad
en el lenguaje

Reduccién de la Q\

funcion del corazén

Debilidad en el diafragan

Es necesario el uso de ve ®

Retraso psicomotriz )

Pérdida de masa mascula
Inflamacién

Huesos débiles 6
y fragiles @

Imédgen 2 Restricciones motoras.Tomado de Salas, A. C. (2014). Distrofia muscular de
Duchenne. Anales de Pediatria Continuada, 12(2),47-54. https://doi.org/10.1016/s1696- O

2818(14)70168-4

O

.


https://doi.org/10.1016/s1696-2818(14)70168-4
https://doi.org/10.1016/s1696-2818(14)70168-4

La debilidad de la cintura pélvica aparece entre los 2 y los 4 afios de edad,
ocasionando dificultad para correr, subir escaleras, saltar, caminar de puntillasy
mas tardeyp Se presentan las caidas frecuentes (estadio 2). Después, se observa
elevacion dmiopatica (signo de Gowers), hipertrofia de la pantorrilla y marcha
digitigrada cen inclinacion de la pelvis (estadio 3-5) A medida que la enfermedad
avanza, se comprometen gradualmente otros grupos musculares, con un aumento

de las limitacione$ motoras, afectaciones cardiacasy respiratorias.??

& Lo e
Imégen 3 Signo de Gowers. Tomado de_Ktishnan, H. (2014, 12 octubre). Duchenne Muscular
Dystrophy [Diapositivas].SlideShare. fttpsy//es.Slideshare.net/slideshow/duchenne-muscular-
dystrophy-40161260/40161260

2.3.5 Patogenia.

La Distrofia Muscular de Duchenne~es una.enfermedad recesiva ligada al
cromosoma X. Esta distrofia es una enfermedad desbase genética como resultado
de mutaciones (deleciones, fundamentalmente) en‘el’ gen de la distrofina (DMD:
locus Xp21.2, el gen humano de mayor tamafio y que sufra una alta tasa de
mutacionesenddgenas),unaproteina que esta presente en el musculo esquelético,
el masculo liso, el musculo cardiaco y el cerebro. Estas mutacCiones conducen ala
ausencia o defecto de dicha proteina.??

2.4 Diagnostico médico.
El diagnéstico de DMD requiere una variedad de pruebas, que se discutirdnja
continuacion, nosin antes enfatizaren la importanciadel diagn6sticotemprano para

un abordaje y tratamiento individualizado.
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El diagnostico de sospecha de DMD debe evaluarse independientemente de los
anteeedentes familiares y generalmente es causado poruna variedad de hallazgos.
El primefoy 'mas comun es la observacion de unafuncion muscularanormal en los
nifios. El{segundo es la evidencia de niveles séricos elevados de Creatina
cinasa/quinasa (CK), y un ultimo hallazgo concomitante comudn es el aumento de
los niveles de transaminasas aspartato transaminasa (AST) y alanina transaminasa
(ALT), enzimas produgidas por el higado y las célulasmusculares. El diagnéstico se
basa tanto en la clinicaComo en las caracteristicas encontradas. en lainvestigacion
paraclinica.?

Si la sospecha de DMD es-alta, se recomienda comenzar con pruebas genéticas,
esto a menudo evita la biopsiasnuscular, una prueba diagnostica invasiva. Por o
general,se comienzacon la amplificacién de sonda dependiente de ligacién multiple
(MLPA) para detectar exones involucrados en delecionesy duplicaciones. Si los
resultados de la prueba son positivos'y el fenotipo del paciente coincide, se realiza
un diagnostico de DMD. Si las pruebas genéticas no identifican una mutacion, pero
los niveles de CK estan elevados®y) hay signes y sintomas relacionados con la
enfermedad, se realiza una biopsias’'muscularipara confirmar o descartar el
diagndstico.>8

La microscopia oOptica revela un patron distréfico con“alteracion de la arquitectura
fascicularmuscular,necrosisy regeneracion de las fibras muscularesy aumento del

tejido adiposo conjuntivo endomisial. El déficit de distrofina.se comprueba mediante
técnicas inmunohistoquimicas.>®

La evaluacion clinicaen DMD incluyerealizarun historial médicoy familiarestandar
al igual que un examen fisico, con un enfoque principal ensla disfuncion

musculoesqueléticay relacionada.

También se realizan pruebas de laboratorio que complementan el diagnostico

diferencial. Desde la fase ambulatoria la CK se encuentra aumentada por lo menos
diez veces del valor normal, al igual que laAST y la ALT.>®
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2.5/"Evaluacion fisioterapéutica.
El proyecto “practica empresarial Laboratorio de marcha-Instituto Roosevelt,

“Evaluac€ion comparativa para pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne
realiza divérsas evaluaciones del movimiento dindmico y estatico:2°

1. Variabilidad de paso: el paciente realiza 3 veces un recorrido evaluado con
un sensordnercial el cual proporciona datos de posicion y aceleracion de la
marcha a lo‘largo de recorrido. El procesamiento de esos datos permite ver
gue tan regularono son los pasos en la marcha del paciente.

2. Podografia dinamicay estatica: prueba en la que el paciente se para sobre
plataformas con sensores de presion que generan unaimagen bidimensional
en donde se indica que.partes del pie hacen apoyo y la distribucion de
fuerza/peso sobre los mismoS.

3. Toma de video digital con marcadores: esta es la prueba principal, y con la
cual se obtiene la mayef cantidad de datos que proporcionan informacion
relevante, como &angulos“entre articulaciones a través de la deteccion
espacial y temporal de los ‘marcadores, colocados en el paciente por las

camaras infrarrojas que detectan los mismo. Lo que da como resultado la
creacion del modelo 3D.

Las pruebas anteriores junto con evaluaciones fisiCas y fisiolégicas tienen la
finalidad brinden una herramienta a doctores o especialistas, para el tratamiento de

las diferentes afecciones que presentan los pacientes.

Durante el desarrollo de la enfermedad, el fisioterapeuta‘evalua el rango de
movimientos (“ROM” por sus siglas en ingles)y la capacidad funecional del paciente
cada 6 meses (fase neuromuscular).

Es importante realizar una evaluacion semestral para identificar los ‘factores de

riesgo e instaurar medidas y recomendaciones pertinentes.

Las evaluaciones incluyen pruebas como:

e Determinacion delafuerza mediante la escala del Medical Research Council
(MRC).
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o Pruebas funcionalescronometradas, el test de la marcha durante 6 minutos.
¢~ Escalas de funcién motora como la North Star Ambulatory Assessmenten la

fase ambulatoria o la Performance of Upper Limb Scale en la fase no
ambuilatoria.

Adicionalmente, el uso de dispositivos externos ayuda a prevenir o minimizar las
contracturas y/o‘deformidades, ya que estan destinados al correcto mantenimiento

postural.2®

2.6 Tratamientos.

2.6.1 Farmacolégico.

Los farmacos aprobados por fa_ FDA para el tratamiento de pacientes con Distrofia
Muscular de Duchenne son la“inyeccion Exondys 51 (eteplirsen), el cual esta
indicado para los pacientes que presentan una mutacion confirmada del gen de la
distrofina responsable de saltarse el exdn 51, la cual afecta alrededor del 13% de la
poblacién con Distrofia Muscularde Duchenne.?®

En Peru la Ley N.° 29698 reconoce y declara.de interés nacional el diagnésticoy
tratamiento de este tipo de enfermedades, avalando asi su importancia en el
sistema de salud. En la actualidad, el aberdaje con.glucocorticoidescomo lo es la
prednisona a dosis de 0.75 kg por dia es el pilar'del tratamiento de la Distrofia
Muscularde Duchenne. Esta demostrado que el uso de” glucocorticoides ralentiza

la progresion de la escoliosis y pérdida de la deambulacion:’

Algunos de los efectos secundarios de los glucocorticoides son.eambios en el peso

corporal, asi como se muestran alteraciones en el comportamiento.
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Los farmacos mas utilizados son los siguientes:

¢ )Anticonvulsivos: Estos medicamentos, que normalmente se toman para
la epilepsia, pueden ayudar a controlar las convulsiones y algunos
espasmos musculares en personas con Distrofias Musculares.?®

e Inmunaosupresores: Los medicamentos inmunosupresores, que se
administran comdunmente para tratar enfermedades autoinmunescomo el
lupus y el€ccema, pueden ayudar a retrasar el dafio de las células
muscularesmiaribundas en las Distrofias Musculares.?8

e Betabloqueantes: Son inhibidores de la enzima convertidora de
angiotensina (ECA) y otros medicamentos para tratar problemas
cardiacos, como presion arterial alta e insuficiencia cardiaca, que estan

asociados con ciertos tipos.de Distrofias Musculares.?8

2.6.2 Fisioterapéutico.

Como principal tratamiento terapéutico para Distrofia Muscular de Duchenne se
encuentralafisioterapiabasada en‘objetivos especificos, en el aspecto de mantener
las funciones motoras, mejorar fuerza muscwdar.y retrasar la aparicion de la
miocardiopatia en un diagnéstico temprana. El manejo terapéutico de la Distrofia
Muscular de Duchenne es fundamentalmente sintomatico, se basa en el conjunto
de medidas protocolizadas con el objetivo principal de mejorar la funcionalidad y
calidad de vida de las pacientes, retrasar y tratar las complicaciones causadas, asi

como prolongar la vida.5?

El abordaje fisioterapéutico se empieza a partir de la etapa 2 que es*el estadio 1,
ambulatorio temprana donde se realizan programas especificos dé estiramientos
regulares en tobillos, rodillas y cadera para prevenir o disminuir las coptracturas,
realizar revisiones periédicas para definir la etapa en la que se encuéntra y
determinar las necesidades a intervenir, se emplea el uso de dispositivos externos
nocturnos para mantenerla correcta postura asi como el empleo de oOrtesis diumas
y bipedestadores para mejorar el rango de movimiento de los musculos

iIsquiotibiales, flexores plantares, aductores de la cadera, evitar contracturas,
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mejorar la estabilidad de la cadera y mejorar la densidad mineral 6sea, es de suma
importancia mantener una monitorizacion de posibles escoliosis para realizar un

abordaje’temprano que pueda ser basado en ejercicios de fortalecimiento.53

1. Manejo~,motor: principalmente se promueve el mantenimiento de una
movilidad “amplia y simétrica, se realizan ejercicios de fortalecimiento
musculary-sip embargo, se evitan ejercicios de alta intensidad y de forma
excéntrica, todo'con el objetivo de retrasar la pérdida de la marcha y evitar
complicaciones derivadas de la sedestacion.?®

2. Manejo respiratorio® se evalla manualmente la capacidad vital forzada en
sedestacion, la saturacion con pulsioximetriay el flujo maximo de tos.?°

3. Esimportante realizar estudios de suefio cuando los valores de la capacidad
vital forzada son inferioresal*60% para detectar hipoventilacion nocturnay
sindromes de apneas-hipopnéas obstructivas del suefio.3°

Para poder lograr una mejor /calidad de\vida es de vital importancia seguir las
indicaciones dadas por los especialistas de'Cada area.

Uno de los objetivos principales de 1a_fisioterapia es mantener la movilidad para
disminuir la prevalencia de contracturas,)alteraciones posturales, asi como la
aparicion de escoliosis, el siguiente objetivo a tomar”en cuenta es prolongar las
habilidades del paciente en su vida diaria, aumentar la fuerza muscular que poco a

poco disminuye debido al diagnéstico.3!

Se cumplen los objetivos con base en ejercicios prescritos Yy dosificados por el

especialista correspondiente.

En pacientes con DMD en fase ambulatoria, se realizan ejercicios agrobicos sin
superar el 20% de la contraccion voluntaria maxima (fortalecimiento submaximo) y
se evitan los ejercicios excéntricos, recordando que la inestabilidad inherentede la

membrana del sarcolema con deficienciade distrofina, predispone alesiones debido
a las cargas mecanicas.33
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Sin_embargo, en nifios que no realizan deambulacién se realizan ejercicios que
promueyvan movilizaciones activas asistidas con el fin de disminuir retracciones y
contractras musculares, asi mismo se recomienda la incorporacién de actividades
recreativas.y-terapia acuatica, especialmente en preadolescentes. Para cada uno
de los casos-el_profesional realiza un plan de ejercicios propio a las necesidades
que cada individuo requiera en ese momento, asi como también realizar un

programa de cada ysmostrarle a la familia el manejo correcto para el menor.3?
2.6.3 Cuidadosyssoporte de vida.

Este apartado hace refereneiara los aditamentos, herramientas necesarias para un

adecuado cuidado tomando en.cuenta las diferentes areas.

El uso de sillas de ruedas beneficiatanto a la familia como al menor, debido a que
generalmente la capacidad de marcha Se pierde alrededor de los 9 a 10 afios de

edad, este instrumento de apoyoe-permite proteger la independencia del menor asi
como facilitar su traslado de un lygar a otro*

Las Ortesis Tobillo Pie (OTP) rigidas,susadas durante la noche ayudan a minimizar
la progresion de la contractura de cuello de pie”en equino y se consideran
apropiadas de por vida. Cabe recordar queestas ortesisS deben ser hechasde forma
individual bajo la medida de las extremidades de cada paciente para permitir el

maximo confort y alineamiento del cuello de pie.3?

Las pruebas respiratorias a realizar incluyen medicion de la capacidad vital forzada
(o "CVF"), cuando se encuentra en fase ambulatoria con apoyo, se, realiza una
evaluacion pulmonar programada al menos cada seis meses. La evaluacion incluye
pruebas de funcion pulmonar con mediciones de CVF, presién inspiratoriamaxima
o (PIM — qué tan fuerte puede inhalar), presion espiratoria maxima (PEM +qué tan
fuerte puede exhalar), y flujo maximo de tos (PCF — la fuerza de su tos), oximetria
de pulso (SpO2 — mide el oxigeno en la sangre) y, si se dispone de capnografe,la
medicion de los niveles de diéxido de carbono exhalado o transcutaneo
(PetCO2/PtcC0O2)), ambos en vigilia (estando despierto).3*
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Los_problemas cognitivos se abordan de forma especifica para cada paciente, tras
realizar.una evaluacion neuropsicoldgica, con el calculo del cociente de desarrollo
de Griffithgla escala de Bayley lll o la escala de inteligenciade Weschler, ademas
de otros cuestionarios especificos que pueden derivar los pacientes a otros

tratamientos.como logopedia o psicoterapia y si procede aplicar una adaptacion
curricularen la escuela.®

Se le ensefaa la familia el correcto manejo y abordaje del nifio en las diferentes
areas, cada una con indicaciones propias a implementar, el plan de tratamiento se
realiza de forma personalizada dependiendo de las necesidades que presente cada

individuo, asi como de la velocidad en la progresion de la patologia.

2.7 Escalasfuncionales.
Las escalas de evaluacion funcionalison de vital importancia, para la valoracion de
la capacidad de la funciéniniCial yla evelucion de la discapacidad, lo que permite la
realizacién de recomendaciones/generaleés’o especificas, que tienen un impacto
importante en la terapia individualizada.

Dependerd de la edad, miembro, patologia, J#fastorno, discapacidad, etc. la
seleccion de la escala funcional a utilizar-€on el paciente ya que existen multiples
escalas que mediran desde la fuerza muscular, actividades de la vida diaria entre
otras segun seala necesidad o el requerimiento del evalwader.

En la Distrofia Muscular de Duchenne se evallala fuerza mediante la escala MRC
(Medical Research Council) donde se realizan pruebas funcionales cronometradas
y el test de la marcha durante 6 minutos, en el cual se cronometra laxmarcha del
paciente sobre un pasillo de 25 metros vy verificar cuantos metros se gealizan en 6

minutos.>®

Escalas de funcion motora como la North Start Ambulatory Assessment. Esta escala
se utiliza en pacientes a partir de los 3 afios cumplidos, se basa en 17 item$ en
donde se define que funciones puede realizar el paciente, para llevar a cabo esta
prueba se necesita un escalon de 15 cm de altura, una silla estdndar sin

reposabrazos, crondmetro y un pasillo de al menos 12 metros de longitud. Se
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clasifican de 0 a 2, donde 0 significa que no puede lograr el objetivo de forma
indepéendiente, 1 es que lo realiza sin embargo modifica el método, pero logra el

objetivo”de “forma independiente, 2 es normal, no realiza ninguna modificacion
visible de la.actividad.36

Cabe mencionargue la Distrofia Muscularde Duchenne no cuenta con una escala
propia estandarizada a nivel nacional o mundial, por ello se utilizan escalas que
apoyan al conocimiento de la funcionalidad del paciente, las cuales arrojan datos
que ayudan al especialista a realizar un tratamiento en base a su nivel de

funcionalidad.

2.7.1 Escalaegen klassifikation.

En la escala de Egen Klasifikation el principal objetivo es valorar la capacidad
funcional de nifios y adultos que presentan atrofia muscular espinal o Distrofia
Muscularde Duchenne en fase no ambulatoria o fase de silla de ruedas, esta escala

valorara también actividades de'la vida diaria como comer, desplazarse, girarse en
la cama, hablar, entre otras las cuales son'recomendadas por la CIF.37

Esta escala no solo toma en cuenta al paciente-sino también al cuidadorquien es
parte importante y esencial tanto en la vida diaria.eé6mo en la entrevista debido que

ayuda a aportar datos a las respuestas.

La Egen Klassifikation es una herramienta que puede ap0yar en la prediccion de la
necesidad del uso de ventilacién nocturna, mejorando ¢asi aquellos problemas

respiratorios que se presentan durante la enfermedad.38

La escala Egen Klassifikation y Egen Klassifikation 2 son herramientas que apoyan
la evaluacion de la funcionalidad de pacientes con Distrofia Muscularde Duchenne
sin embargo el objetivo principal de la investigacion es analizar la eficacia de las
pruebas funcionales existentes en pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne.
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ESCALA EK2 (Version Espafiola) *

Puntuacion

1 Capacidadpara utilizar la silla de ruedas { Cdmo te muewves porinteriores y al aire libre? MJ/E
Capaze utilizar una silla de ruedas manual sobre terreno llano, 10m <1 minuto o
Capaz d@'utilizar una silla de ruedas manual sobre terreno llano, 10m> 1 minuto 1
Incapaz de upilizar silla de ruedas manual, utiliza silla de ruedas eléctrica 2
Utilizacidn \de 'silla de ruedas eléctrica , pero a veces tiene dificultades para dirigirla 3

2 Capacidad de transferencia desde la silla de ruedas {Como pasas desde tu silla de ruedas a una cama? MNJE
Capaz de realizar, |dtrasferencia desde la silla de ruedas sin ayuda o
Capaz de realizaria/'transferencia de forma independiente desde |a silla de ruedas con el uso de alguna ayuda 1
técnica sin ayuda defetra,persona.
MNecesidad de ayuda d asisteficia en la transferenda de otra persona y con o sin ayudas técnicas adicionales 3
(polipasto, plano deslizante.. )
Debe ser levantado por ofta pérsona sujetdandole la caberza cuando es transferido desde la silla de ruedas 3

3 Capacidad de mantenerse da/pie\En ocasiones eres capaz de mantenerte de pie? ;Como lo haces? MN/E
Capaz de mantenerse de pie ‘eo las rodillas sujetas (fijacidn de rodillas) igual que sucede cuando se utilizan o
ortesis, (bitutores largos...)
Capaz de mantenerse de pie conasgfodillas y las caderas  fijas, igual que sucede cuando se wtilizan los 1
bipedestadores
Capaz de estar de pie con sujecion de tedoglgierpo 2
Incapazr de mantenerse de pie de ningunasmafera 3

a Capacidad para mantenerse en equilibrio "en'la silla de ruedas {Puedes inclinarte hacia adelante y hacia los N/E
lados y volver a la posicidn vertical?
Capaz de enderezarse a la posicién vertical, empujdndose con las manos después de una flexion completa de 0
tronco
Capaz de mover la parte superior del cugfpo, > 30% en todas las direcciones a partir de la posicidn vertical, 1
pero no puede enderezarse como en efcaso anterior
Capaz de mowver la parte superior del cugrpo,£309 hacia ambBs lados 2
Incapaz de cambiar la posidon de la parfe sup@ritr del cderp@®, no mantiene la sedestacitn sin soporte total 3
del tronco y cabeza

5 Capacidad para mover los brazos ¢ Puedes moverlos dedos, manos y brazos en contra de la gravedad? MN/E
Capaz de levantar los brazos por encima de la cabéza, cen o sin movigiietes compensatorios o
Mo puede levantar los brazos por encima de la cab®zagpero es capaz dé elevar los antebrazos en contra de la 1
gravedad, por ejemplo, llevar la mano a la boca con asin dapoyo del codé
Mo puede levantar el antebrazo en contra de la gravedafl, péro es capaz € utilizar las manos en contra de la 3
gravedad cuando el antebrazo esta apoyado
No puede mover las manos en contra de la gravedad, pero escapaz de utilizasds dedos 3

-] Capacidad de utilizar las manos y los brazos para comer { Puedes describir como comes? MN/E
Capaz de comer y beber sin el apoyo del codo o
Come o bebe, con el codo apoyado 1
Come y bebe con el codo apoyado, con el refuerzo de la mano opuesta con mas o meanos@yudas. 2
Tiene gque ser alimentado 3

7 Capacidad para girarse en la cama { Cdmo te giras en la cama durante la noche? MN/JE
Capaz de girarse el solo con ropa de cama o
Puede girarse en algunas direcciones en la cama 1
Mo se puede girar por si mismao en la cama. Tiene que ser girado de 0 a 3 veces durante la noché 2
Mo se puede girar por si mismao en la cama. Tiene que ser girado > 4 veces durante la noche 3

B Capacidad para toser {Camo toses cuando tienes necesidad? MN/E
Capaz de toser de manera efectiva o
Tiene dificultad para toser pero es capaz de carraspear 1
Siempre necesita ayuda para toser 2
Es incapar de toser, necesita aspiracion y/o técnicas de hiperventilacidn, con el fin de mantener las vids 3
respiratorias limpias

g Capacidad para hablar {Puedes hablar de manera que lo que dices puede ser entendido si te colocas en la W/
parte de atrds de una gran habitacidn? :
Voz potente. Capaz de cantar y hablar en voz alta o
Habla con normalidad, pero no puede elevar el tono de su voz 1
Habla en voz baja y necesita respirar despues de 3 a 5 palabras 2
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Biscurso dificil de comprender, salvo a los parientes cercanos 3
10 Bienestar fisico. Esto tiene gue ver sdlo con la insuficiencia respiratoria (ver manual) Usar las categorias NJE
como preguntas
NifEuna queja, se siente bien o
Se camsa fatilmente. Tiene dificultad para descansar en una silla o en la cama 1
Tienegérdida de peso y pérdida de apetito asociados a suefio deficiente. 2
Experimgnta sintomas adicionales: palpitaciones, sudoracidn y dolor de estomago 3
11 | Fatiga duranteel dia. { Tienes que organizar tu dia o tomarte algin descanso para evitar cansarte en exceso? | NJE
Mo se cansaduwante el dia o
Necesita limitapla Setividad para evitar cansarse en exceso 1
Necesita limitar la aftividad y descansar un tiempo para no Cansarse en exceso 2
Se cansa durante Bldia aungque descanse y limite sus actividades 3
12 | Control cefalico § Qué tipoede soporte para la cabera necesitas en tu silla de ruedas? MN/E
No necesita soporte para lag@beza o
Necesita soporte de cab8zaal®ubir y/o bajar una cuesta (rampa standard 15%9) 1
Necesita soporte al maniobeapla silla 2
Necesita soporte de cabera estanda sentado en una silla de ruedas 3
13 | Capacidad de control del Joystick” : Qué tipo de joystick utilizas para el control de la silla de ruedas eléctrica? | NJE
Utiliza un joystick estandar sin adaptaciopes especiales o
Utiliza un joystick adaptado o se ha‘sdapfado |a silla para el uso de joystick 1
Utiliza otros métodos para maniolirar da silla ademds del joystick, como por ejemplo sistemas de 3
soplar/absorber o de escéner
Incapaz de manejar la silla de ruedas. Necesite” de otra persona para conducirla 3
i4 | Tewtura de los alimentos ¢ Mecesitas alterar los alimentos de alguna forma para poder ingerirlos? M/E
Come alimentos sin alterar su textura o
Come alimentos cortados en trozos muy pequens 0'evita alimentos dificiles de masticar 1
Come alimentos triturados o en puré 2
Apenas ingiere alimentos 3
15 | Alimentacién (con o sin ayuda) iCudnto tiempo tardas encompletar una comida? N/E
Es capaz de acabar una comida completa €n gbmismo tiempidque otros gue lo acompaiian o
Es capaz de acabar una comida completa en glmismo tiempagfue otros si se le anima, o precisa un poco mas 1
de tiempo | < 10 mins. mas).
Es capaz de completar una comida completa peroyRecesita bastapfe 'mas de 10 minutos en comparacion con 2
otros, o reduce la cantidad de alimento.
Mo es capaz de completar una comida completa, inclisaenn tiempoadicional v/o asistencia 3
16 | Deglucidn {Tiemes, en ocasiones, dificultades para tragar? MN/E
Mumnca tiene problemas para tragar y nunca se atragante c@n la)comida / befiida o
A veces tiene problemas (menos de una vez al mes) para tragar ciertos tiposfde alimentos o se atraganta 1
A menudo tiene problemas para tragar la comida / bebida o%e atraganta confla_gémida / bebida (mas de una 3
ver al mes)
Tiene problemas para tragar saliva o secreciones 3
17 | Funcionalidad de las manos ¢ Cual de estas actividades puedes hacer? N/E
Puede desenroscar y quitar el plastico protector de un botellin de agua o bebida refrescapte o
Puede escribir dos lineas o utilizar un teclado de ordenador 1
Puede firmar o enviar mensajes (SM5) o utilizar el mando a distancia 2
No puede utilizar las manos 3
PUNTUACION TOTAL /51

Imégen 4 Escala Egen Klassification 2 (EK2).Birgt F. Steffensen (2012). Validada y traducidasal espafiol
por Joaquin Fagoaga (2015)
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2.7.27 Duchenne muscular dystrophy funtional self-assessment tool.

Escala que valora la capacidad funcionaly la calidad de vida de los pacientes con
enfermedades neuromusculares abarcando DistrofiaMusuclarde Ducheney Atrofia
Muscular Espinal, asi como de los cuidadores principales, especificamente en
poblacién espafiola, que presentan dichas patologias y se encuentren en fase de
silla de ruedas,por medio de un estudio comparativo utilizando a su vez la escala
Egen KlassifikationgyEgen Klassifikation 2 yla Individualizzed Neuromuscular Quality
of Life Questionnaire para valorar capacidad funcional de las personas afectadas de
atrofia muscularo distrofia muscularde Duchenney valorar la calidad de vida de las
personas afectadas de ,enfermedades neuromusculares, siendo utilizadas
especificamente las versionées para poblacién espafiola-3?

El trabajo analizadotiene el objetivo de traducir, validary analizarla fiabilidad de las
escalas Egen Klassifikation, Egen Klassification 2 y INQoL, asi como determinar la
calidad de vida de los cuidadores*familiares de las personas con patologia

neuromuscular donde se recogieron variables sociodemograficas de edad, sexo y
las variables propias derivadas de.cada unade las escalas.
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. The questions below describe levels of activity for arm function, mobility,
/ : transfers, and need for ventilatory support. The activities are intended to

O The DMD Functional Ability Self-Assessment Tool (DMDSAT)

be in order of difficulty and we would like you to tick the box that best
6) applies to your current level of function.

function Select one

n put an item such as book onto a shelf above shoulder height

Tift at least one arm above head
# at least one arm to shoulder height
ﬁmeal without any help
Nee to cut up food but can feed and drink independently
Neesgp rink or feed self

Can pick @bjec e.g. pen/money

Can move fingers e.g. press on mobile or other electronic device

Cannot move fi%

Mobility ’ = Select one

Walks independently | ances outdoors (more than 1 km)

0O|0|0|0|0|0|0|0|O

Walks independently me: istances outdoors (less than 1 km)
Walks independently outdoors%»rt distances, e.g. to car

Walks outdoors with help from pefsof,

Walks indoors independently but theelchair for outdoors
Walks indoors with h ma persgn requireﬂheelchair outdoors

Uses wheelchair indoo, doors

Uses wheelchair but un, 1

O|0|0|0|0|0|0|0|0

Transfers B N\ Needs to be lifted or
indepen ithh hoisted or cannot

Get on and off the floor

Get in and out of a chair

Get in and out of bed

Get on and off the toilet

0O|0|0[|0|O
0|0

Go up and down stairs ﬂ
Ventilatory support Not Ventilated Ventil ing
ventilated at night day a ght

Ventilatory status @) O d &

Imégen 5 Escala Duchenne Muscular Dystrophy Funtional self-assessment too.Tomado de D pment and
psychometric analysis of the Duchenne muscular dystrophy Functional Ability Self-A

sment Tool
(DMDSAT) Landfeldt, Erik et al.Neuromuscular Disorders, Volume 25, Issue 12, 937 —
L 2
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2.7.3*Gross motor function measure.

Se trata decun instrumento de evaluacién observacional que se encuenta
estandarizadoy’disefiado y validado con el fin de medir el cambio en la funcién
motora gruesa, guesva a ocurrir a lo largo del tiempo en pacientes diagnosticados
con pardlisis cerebral ,se utilizacomo guia general al medir la evolucion de paciente,
los items se basan en,acciones que se pueden o no lograr al realizar cambios de
posiciones corporales.0

Margue con (+) la puntuachén correspongdiente: si un ftem no se evalls (NE), marguelo con wn circulo en la codumna derecha
Ham A ACOSTADD ¥ RODANDO PUNTUACION NE

1. SUPINO, CABEZA EN LA L[HEA KIEBIA: Bira Lo cazeza mmuﬂmuﬂnﬁcmg | 4O 20 3] 1.
LAS EXTREMIDADES SIMETRICAS ... (.. 3. .-

* 2. SUPIMO: LLEva Las manos & LA LNEA MEDA JUNTARDO LOS DEDOS DE AMBAS MANCS o 1 2 3 2.
3. SUPIND: LevanTa s coBEZR 45° 4PN o 1 7 3 a.
4. SUPINO: FLExnua.LAcmERAvLAHmlLLADEREI}IA COMPLETAMENTE.......voeeee ] 1 2 3 4.
5. SUPINO: FLEXONA LA CADERA ¥ LA RODILLA IZ QUIEREA COMPLETAMENTE ............... il al ] a[] 5.

* 6. SUPINOD: esmwma eLerazo DERECHOD 4d#i ano cRYZA LA LiNEA i i 2] all 6.

MEDiA EN DIRECCION AL JUGUETE ..........of.. 4. . e
* 7. SUPIND: esmss EL BRAZO LEQUIEREH}.MM CRLZA LR, o 1 2 3 T.
LINEA MEDIA EN DIRECCION AL JUGUETE -
8. SUPINO: 5= vOLTEA HASTA PROND SOERE ELum:-[JEHECHD ol 1 2] 3] 8.
9. SUPIND: 5= vOLTEA HASTA PROND SOBRE EL LADO I?_'DL!IERDG_..._. - 1 2 3 a.

* 10. PROMO: LEVANTA L& CASEZS ERGUION . e .. & . 1 @ 3 10.

11. PROMNO SOBRE ANTEERAZDNS: LevanTA LA CABERS ERGLIDA, o 1 2 3 11.
CODOS EXTENDIDOS, PECHO ELEVADD . Ny

12. PRONO SOBRE ANTEBRAZOS: CaRGA EL PESO S0BREIEL ANTEERAZD ol 400 20 3] 12
DERECHO, EXTEENDE COMPLETAMENTE EL BRAZD OPUSSTOWRACIA DELANTE o ...

13. PROMO SOBRE ANTEEBRAZDS: camGa EL PESD SCERE B ANTEERAZD ol 1] 201 a | 13
LZOUIERDD. EXTIENDE COMPLETAMENTE EL ERAZD OFUESTD HACLA DELANTE ... Nt ..

14. PROMO: s5e woLTEA HASTA SUPIND S0BRE EL LADD DERECHO .. & 2Nl i] 201 al | 14.

15. PROMU: 5E vOLTEA HASTA SUPIND S08RE EL LAno ZQUIERDO . £ §) 1 @ 3 15.

16. PROMNO: cira 807 nacia La DERECHA cow LAS EXTREMIDADES .. S (| 2 3 16.

17. PROMNO: cira 907 nacis L IZQUIERDA coN LAS EXTREMIDADES . QY 1 ? 3 17.

TOTAL DE L.ll. DII‘EHSIIle -ll. | |
Iterm B: SENTADO PUNTUACION HE

P e D T T o e e ' ~ am

Imégen 6 Escala GMFM Tomado de Recursosfisioterapia. (2024, 13 marzo). ‘Eseala deFuncion
Motora Gruesa (GMFM)’ — Explicacion completa y detallada. Recursos de
Fisioterapia. https://recursosfisioterapia.com/cuestionario-de-funcion-motora-gruesa-gmfm/
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2.7. a measure fonction motrice.

Her nta desarrollada originalmente en Francia, y es utilizada para medir la
funcio ora logrando identificar la severidad de un gran nimero de patologias
neuromu res, evaluado los movimiento activos de la cabeza, tronco y
extremidad eriores e inferiores, clasificandolo por dominios, siendo el dominio

1 sedestacion )\IS&IQferencias, evaluandolo con 13 items, el dominio 2 evalualas

capacidadesdell icidad axial y proximal con 12 items, y el dominio 3 se centra
en la motricidad dist ilizando 7 items 4!

ftems ; D1 D2 | D3

L. DECUBITO SUPING Y "ABEZA EN LA LINEA MEDIA: Manticoe la cabeza 0o
en la linga media durante 5 : v la gira completamentes a un lado y lwego al otro. (ml}
Commerttarios: oz

_ [wkl

2. DECUBITO SUPING: Levanta la @y la mamsene levantada durante 5 segundis. oo

ot
Comentarins: @2
l N L]

3. DECUBITO SUPING: Flexions la caders 3.-\Ia roci8la meis de 907 bevantando el pie de la 0o
colchoneta ]!
Comentarins: o2

lado: 0

4. DECUBITO SUPING Y CON UM oo
Desde la posicida del pic en flexidn pl 1
Q0F en relacitn a la piemna. o
Comentarios: + z oz

O
ladin: derech: FY iz |.I|L".|'dﬂ\. [

5 DECUBITO SUPING: Levanta una mano de la Iuh weta Y Ia ¢l hombro 0o
OpilEsko, (m]

LT T g 1L 1 P A A S—— - A— EI3
ladi: derecho: [ iz ||::'du\. -

6 DECUBITO SUPING, CON LAS EXTREMIDADES INFERIORES SEM Na-| [0

DAS, LAS ROTULAS APUNTANDD AL TECHO ¥ LOS PIES APOYADOS § "
LA COLCHONETA: Levanta la pelvis. La columna lumbar, la pelvis y bos musld® es 5]
alincados y los pics ligeramente separados. 7

Comentarios: X

7. DECUBITO SUPING: Realiza el giro sobre ¢l vientre y netira las extremidades superio- oo
res de debajo del cuerpo.

Comentarios:
lado: derecho: O izquicrdo: A

& DECUBITO SUPING: Se sienta sobre la colehoneta sin apoyo die las extremidades supe- 0o
fiones. 0ot
Comentarios: A2 '

(W

9. SENTADO EN LA COLCHONETA: Mantiene la sedestacitn sin apoyo de las extremi- 0o
dades superiores durante 5 segundos, y despuads es capaz de mantener el contacto entre Las ol
2 manos durante 5 segundos.

Cemeritarios: 0oz
S

Imdgen 7 Escala MFM.Tomado de Tinet.cat. Recuperado el 19 de septiembre de 2024, de O
https://webfacil.tinet.cat/usuaris/fisio/MFM_Medicion_Funcion_Motora_Enf Neuromusculares_ LI@
O_es_20071121114642 .
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2.7.
Est

ammersmith functional motor scale.

ala se utilizacon el propésito de recabar informacion sobre la progresion

delae )ﬁedad de la atrofia muscularespinal,asicomo monitorear las habilidades

motoras,

alia mediante 20 actividades puntuadas basadas en los cambios de

posiciones c@g individuo y poder determinar la severidad de la afectacion.’

oca
Tieve taken to complete
Date of spinal surgery Evabsator
Pleace cirche igheor current lewelef independen mabiity o
Noos Rals Battam shuties Waks with crutches | frame rallator h s (AFON waleng
Test 2 B © LIS | Commems
: LI X
== £ Sau
= Piinth kchak dtting Abiagn i 7 05 Nasds are hand Needs two Rard Fem 1 Aedarwun
Canbe over edge of vt fee o SEPPONLO MArLae PP L0 MAVES0 [ .
pithor cnphnth/ o more balerce foracourtafy | Belence
Soor Recordbes ywou i
e A Usable fo3t
Fradorenart kg
IlongeRtisgLeg | Cenyouiean the mnaf@, Alie to Ut on A ta g St uing posan
Ardeghe s keees Soaapannh aahsst Maonpe . Aooriplech s kgs w0 hands for 3 coun
murge fleod, knoe g yoor havd far wiraight e 3 straight proppmz with | ofy
A panting SAFERT ON W peir Seppart for 3 ;mfa\ 0% hand Bigpont 431 2 L
apwards, arkhs degs 3 toaghe for 5 cont ol s Orunathete stwth Ol oot sl
<uocm apatt oy straight legs 2om0w anc o3 20w
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Bead abzes keelal Sending your oeck i rede 208 tusk roaermant
e
A Twodands 1o bead | Con you it doo bends 02 — Able sty Usabie 10 pRee both
naitting o at the szew bow, fo hang) rrra haad narch oo hesd
YO A WA froe fom ead hasd
Hands teachhead Sending your oeck? -uﬁv able | o trarn
Ascuw brvel of e oreata
5 Supine to wde- Camyou rall anda yoar Able to V2 Con ¥ 1ok orfy ¢ ¥ Usable 1o haf roll Sin e v g ik Te
Rying siden borhdienons? | sepioe bonh wy ‘t Soor. Trued and Mon v e
Ty et o5 yoor i by
Daneks
& Rolk przos to Tam you r o your Tatra 1o wepion aith T3t lowLpine ia: foturs imo
_smine v B | 3ny 10 o dock 1 free 35 to the nghe 0 g4 ool mTh
7 Ralis prose to | Soth devciven’ Twirs reo e with Nl T Zizatie 100 o
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Cothay
13 Progn o forearmma | Camyou prop poocselfon | Abts to achewe prop oo | Hoth pontoca when Unable
o foveprms oy ol | eltoms mtheadup Toe | placed for s cosre ot 3
for a cont 4f3? acoutof 3
22 Lifts head from Coo it wuheds sy | Able oWt keadug 0 Ufthead sathanvs ara | Usabde
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Infoupdate.org. Recuperado el 19 de septiembre de 2024, de https://infoupdate.org/hame

functional-motor-scale-expanded-score-sheet/
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2.7.6"WEEFIM

EstaeScala es unaherramientade medicion de laindependenciafuncional en nifios,
donde se_mide el desempeiio funcional cotidiano en pacientes con discapacidad,
dicha herramienta consta de 18 items abarcando las areas de atenderse a ellos
mismos, movilidad y cognicion, se aplica a unapoblacién de 6 meses a 21 afios que
presentan signas de alarma del desarrollo#3

MEDIDA de INDEPENDENCIA FUNCIONAL (WEEFIM)

ellido y Nombre: Fecha de Nacimiento: Edad:
1gnodstico: Fecha de Evaluacién:

Tabla de Puntuacién de Niveles de Independencia Funcional

7 Independencia complefa
6 Independencia con addptaciones SIN AYUDA
Dependencia Parcial

5 Supervisidon
4 Minima asistencia (usuario 75 % - 89%)
3 Moderada asistencia (usuario 50 %7 4%)

Dependencia Completia CON AFUDA

2 Mdxima asistencia (usuario 25.% - 49%)

1 Asistencia Total (usuario Q0% £ 24%)
AUTOCUIDADO OBSERVACION
Comer 12|34 54p6 |7
Aseo personal 24314451617
Bafiarse 14213 |141516|7
Vestirse EESS 1T|218 | 4| 54 Jo7
Vestirse EEIl 1121314 |5|&6|7
Hacer uso del bafio 11203 4|5 |647
MANEJO DE LA VEGIGA

Manejo Vesical parte 1 11234567
Manejo Vesical parte 2 11213 |4|5]|6]|7
Manejo intestinal parte 1 112131415617
Manejo intestinal parte 2 112[3]4|5[6]7
TRANFERENCIAS
Transferencias sillg, silla de ruedas 11213|14|5(|6]|7
Transferencias inodoro 11213145617
Transferencias bafiera o ducha 11213145617
LOCOMOCION

Caminar parte 1 1213145617
Silla de ruedas parte 2 11213145617
Gatear parte 3 1121314156 ]|7
Escalas 11213145617
COMPRENSION

Comprensidon 123|456 7
Expresién 1 314151617
DESTREZA SOCIAL

Interaccién social 11213 |4|5(|6]|7
Resolucién de problemas 112131415617
Memoria 11213145617

Imégen 9 Escala WEEFIM.Tomado de Msall, M., DiGaudio, K., Duffy, L., LaForest, S., Braun, S., &
Granger, C. (1994). WeeFIM. Clinical Pediatrics, 33, 431-438.
https://doi.org/10.1177/000992289403300709
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2.7.7°North star ambulatory assessment. (NSAA)

Es unaescala que evalta la funcién motora, recomendada en nifios con Distrofia
Muscularde Duchenne mayores de 5 afios en fase ambulatoria. La NSAA puede
aplicarse ©on_material limitado en apenas 10 minutos, incluso en nifios con
problemas intelectuales y conductuales. Se cuenta con traduccién al espafol
(Espafia) y portugués (Brasil), consta de 17 items referidos a actividades que se van
deteriorando con l|a progresion de la Distrofia Muscular de Duchenne. Incluye
pruebas cronometradas. de carrera o caminata de 10 metros y levantarse del suelo,
las cuales se dividen poritems que van de 0 a 3y lasuma total de puntos de todos
los items llega a 34. La puntuacion sera: 2 se considera normal, sin modificaciones
en la actividad;1 modificala actividad, pero logra el objetivoy norequiere asistencig;

0 no logra el objetivo de manera.independiente. La NSAA es una escala de facil

acceso y de facil aplicacion.*

A )

> 4
Activity z // 1 0 Comments
Stards Lpright, =Bl and Siands stil bW Eom
symmeirically, without tegree of compensalionfe.g. | Cannol stand still or
1. Stand compensation (with heels flatafid | on tces or with legs abdUcied | independenily, needs
legs in neutral) for minimurecundg| PSR betiom stuck@ul) Tofl”| suppar (even minimal)
of 3 seconds minibnum count of 3 Secdds
A== of independent
Persisigint or habiiual ioe ambiulaiion - may use
2 Walk Walks with eshtoe o labfocted | waliaf, Lnale to hestine & | KAFDE or walk short
gail pattern carsstenty @stanoes with
Keeping arms folded
3. Stand up Starting pasitian S0° hips and With heififoem ighs e push | |
from chair knees, feet on floonsupporied on - | on chail or prsRe
a bax sleg.
4. Stand on f‘""r‘“ ’“"‘Li“ a ""’f“] manrer i'uﬂiiﬂfuﬂﬁm Pl [
ane leg -right | ™ |::|uun| ¢ count o fxation =g by ke tighlly nable
e adducted ar cthet rick
) Stands but sither
Able to stand in a relaxed manner
B Standon |\ fakon) for countof 3 momentarily of needs alotof | oo
o beg - left " fixation e.g by knees tighily
seeands adducted ar other trick
: cu:-:: 9K | o ns stap - o support nesded fu':';:'lp SIOSWAYS O NESE | nabile
T CID BON | s g o sipporried | 7 T T | U
8. Descend Faoes forwand, climbs down [E——
box step - controlling weight beasing leg. No | S e ;’JWF‘ Unable
right suppart needed
Faces farwand, climbs dawn - -
B Dwacand | ing weight earing by, o | O, ki doun of Unable
box step deft | 00 needs support
. Seif assistance e.0. - pulls
0. Gats to E:ﬂ‘h':" SUpile = Maf Use 0N | onlegs o uses headan Unable
sitting = hands ar head flexed t foor
) . {a) NEEDS lo use
;L.nl'!lsu fram | Frem sugine — o e vidence of Cowers’ svidend external support object | Time (00.0s)........... .. W
e .0 chair OR {h) Unabie
In supine, head must be ifled in | Head is Bied but through
12, Lifts head | MH-ine. Chin moves lowards side flexion of with no neck | Unable
) chast flaxion
Balh feel al the same ime,
13. Standis on | cleary standing on heels anly Flexes hip and only raises Unabs
heels {acceptable o move a few sieps | forefact nabl=
b k for eount of 3
Balh feet at the same fime, chear )
14, Jump the ground simutaneously Oine fool after the other (skip) | Unable
18, HOP iGNt | i iorefoct and heel cff floor | AEIS bend knes and raise: Unable
leg heel, oo foor clearance
16. Hop left Ciears forefoct and heel off floar | AL/ bend knee and raise Lnabla
| leg heel, no fioor clearance
Bath feet off #12 ground (no
dauble stance phass during ‘Duchenne jog Walk Tirne [Q008). ..o
A7 Run (1om) | oo
TOTAL= /34

Imagen 10 Escala NSAA. Tomado de James, M., Mayhew, A., Moat, D., & Eagle, M. (s/f). North Sta 'k
Ass es s ment for Limb Girdle Type Mus cula r Dys trophies Ma nua |. Pod-nmd.org. Recuperado el
19 de septiembre de 2024, de https://www.pod-nmd.org/wp-content/uploads/2023/11/4.NSAD-

Manual-22nd-October-2020-V 1.0.pdf
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2.7.87The children’s hospital of philadelphia infant test of neuromuscular disorders.
Es unaescala utilizada principalmente en Atrofia Muscular Espinal (AME), consta
de 16 items, evalua la movilidad espontanea e induciday la respuesta motora es
categorizada=de 0 a 4 (0 sin respuesta, 1 respuesta minima, 2 responde
parcialmente, 3 casi completa y 4 respuesta completa), es de facilacceso, confiable
y su aplicacionhaisido tolerada por los pacientes a los que se les fue aplicada. A
pesar de ser utilizadaen pacientes con AME, puede ser adaptada para aplicarla en
pacientes con DistrofiaMuscular de Duchenne.*

“The Clnldrul‘ﬁﬂl’tpllal ;)f i‘il‘iiild;‘-l’[‘;"l-iii Infant Test of Neuromuscular Disorde 6

CHOP INTEND

Name: ) Diagnosis: Gestational age: __ weeks
Medical Record Number: Dite of Birth: Age
Date of Evaluation: / / Thme of evalvation: I'ime since last feeding:
Current health: Good health [ URID Onher illness [_]: Recent surgery -
Feeding support: None [] Nasggastric Tube () Gastrostomy Tube []
Respiratory support: None [ BiPAP[Jutes hours/day I'ime off BiIPAP at testing
Fosaticn I Al occoure § Clrmded Kespumse Score
l Supenc I_ e
Brrel
R Siwt
2 Fapaos i o
ety
R |
3 Tupine T 1
Hand grip
€ S
Frasp
T
May e 00y of simil \
- I
il

Imagen 11 THE CHILDREN *S HOSPITAL OF PHILADELPHIAINFANT TEST OF NEUROMUSCULAR DISORDERS

Tomado de Glanzman, A. M., Mazzone, E., Main, M., Pelliccioni, M., Wood, J., Swoboda, K. 34 Scott,
C., Pane, M., Messina, S., Bertini, E., Mercuri, E., & Finkel, R. S. (2010). The Children’s Hospital of
Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders (CHOP INTEND): test development sand
reliability. Neuromuscular Disorders: NMD, 20(3), 1555161,
https://doi.org/10.1016/j.nmd.2009.11.014
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2.7.97Performance of the upper limb module. (PUL)

Fuedisefiada especificamente para evaluar la funcién de las extremidades
superioressen todo el espectro funcional en pacientes con Distrofia Muscular de
Duchenne,-proporcionando informacién sobre 3 dominios de la funcion de las
extremidades.'superiores (hombro, medio, distal) y las capacidades funcionales
generales de las'extremidades superiores. Incluye un item de entrada para definir
el nivel funcional inicial. amplioy 22 items subdivididos en la dimensién de nivel del
hombro (6 items, puntuacion maxima 12), media (9 items, puntuacién maxima 17)
y niveldistal (7 items, puntuacion maxima13). Cada dominio (hombro, medio, distal)
se puede calificar por separado. Se puede lograr una puntuacion total sumando las
puntuaciones de los tres niveles (puntuacion global maxima 42).46

Imagen 12 Escala de evaluacién funcional de extremidades superiores en nifos con distrofia muscular.de
Duchenney Atrofia musculo espinal. (s. f.). Revista Chilena de Pediatria. https://www.elseviér.es/es-
revista-revista-chilena-pediatria-2 19-avanc e-escala-evaluacion-funcional-extremid ades -sepesiores-

Nombre

Estamos
atencion hoy, le esta

Fecha

Paciente ID#

Escala Funcional de la Extremidad Superior

de su

uperior, por lo cual usted busca

en saber si 8
dif

respuesta para cada actividad

Itades conylas

Hoy, le causa o le pudiéra causar dificultad con:

Actividades

a
b
c
d
e.
f.
g
h
i

)
K
1
m
n
o.
P
q
r
s
t

ircule un nimero en ca

a linea)

Un poco

alistadas debajo. Proporcione una

if de N
da  Dificultad  Dificultad

Cualquiera trabajo usu@l. trabajo
domestico, o actividades déla escuela
Sus pasatiempos usuale§, aetividades
recreativas o deportivas

Levantar una bolsa de coméstibles al nivel
de la cintura.

Levantar una bolsa de comestibles por
encima de la cabeza

Arreglarse el pelo.

Poner presion en las manos como 4l
levantarse de la bafiera o silla
Preparando comida como pelar o cortary

Conducir.

Limpiar con la aspiradora, barrer, o
rastrillar.
Vestirse.

Amarandose los botones.
Utilizando instrumentos o aparatos.

. Abrir puertas.
. Limpiar.

Atar zapatos.

. Dormir.

Lavando, planchando, doblando ropa.

. Abriendo un frasco.

Tirar una pelota.

Cargar una maleta pequefia con la
extremidad afectada

COLUMN TOTALS (para el uso de fisioterapeuta)

Score

is the sum of all circled items. (range = 0-80)

©Co0oo0oco0oo0o0o0o009d o080 oo o o oWg

NN NNNNNRNNNN OO R0 v N

Score: __/80

WW W LY BB WL ® W W Wl

INFNENY 2. T 'Y SN N N N N S Y N

S037041061630084
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3. Antecedentes

La DMD:.es un trastorno neuromusculardegenerativo asociado a las mutacionesdel
cromosoma” X, existen diferentes tipos de distrofias musculares las cuales
dependeran-del gen afectado en los diferentes 40 tipos de genes asociados al
cromosoma “X;_el comiun denominador de esta patologia es la afectacion de
debilidad a nivelimuscular a los diferentes grupos musculares del sistema

esquelético, respifatorio,y cardiaco.*’

En el 2003 los autores Harvey, Mercuri, Marion y Muntoni idearon la escala motora
funcional Hammersmith'para su uso en nifios con atrofia espinal tipo 2 y tipo 3, con
la particularidad de tener movilidad limitada y asi, poder brindarinformacion objetiva
sobre la capacidad motora “y-la" progresion clinica. Se llevaron a cabo 120
evaluaciones en un periodo de 2«anos, con unacifra de 51 nifios con AME tipo 2y
3, lo que condujo a un perfil mas preciso de los logros funcionales de los pacientes
con AME tipo 2y 3.48

La escala Hammersmith es unaprueba auto’explicativa, rapida, de facil aplicacion,

reproducible y confiable. Se realizansmodificaciones en las 20 actividades descritas
para asi poder aplicarla en pacientes€on.Distrofia Muscular de Duchenne .

Se realiz6 una colaboracién internacional.de los instituitos SMA REACH UK, Italian
SMA Network y PNCRN USA en el 2017, los cualesilevaron a cabo un proceso
iterativo para abordar la discontinuidad en el rendimiento registrado por la escala
Hammersmith, se anexaron técnicas psicométricas y la aplicacion de sensibilidad
clinica a través de un panel de expertos, con laintencion de desarrollar una medida
de resultado, calificada por n médico funcional psicométrica, se pusieron a prueba
138 pacientes con AME tipo 2 y 3 en un estudio observacional transversal

multicéntrico en las tres fredes nacionales. Dando como resultadosUna buena
confiabilidad con un alto indice de separacién de personas.>®

En 2019 los autores Canul, Martinez, Ayala y Gaviria realizaron un trabajo_.de
investigacion en las instalaciones del Centro de Rehabilitaciéon Infantil Teleton
(CRIT) del Estado de México, con el objetivo de analizar la existencia de una

relacion entre la forma gateo y el diagnéstico de Distrofia Muscular de Duchenne,
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tomando el expediente de 223 pacientes confirmados con Distrofia Muscular de
Duchenne, obteniendo como resultado que el 63% de la poblacion estudiada no
realizd gateo y el 22% lo realiz6 de forma tardia, por lo que concluyeron la nula
existenciade-relacion directa significativaentre el gateo y el diagnostico de Distrofia
Muscular desDuchenne, sin embargo, si se relaciona de forma indirecta debido a
gue el antecedente de no haber presentado el gateo hace referencia al retraso en
el desarrollo psicomotor. siendo este el principal signo de alarma en pacientes con

Distrofia Muscular de/Buchenne.*®

En el 2012 los autores dasSilva, Machado, Resende y Zanoteli realizaron un estudio
con un periodo de 1 afio y-medio para medir la funcion motora en pacientes con
Distrofia Muscular de Duchenne tratados con esteroides especificamente
prednisolona o deflazacort evaluados a través de la escala La Measure Fonction
Motrice evaluandolas 3 dimensiones del rendimiento motor. El estudio se llevo a
cabo con 33 pacientes con Distrofia Muscularde Duchenne, siendo 22 pacientes
ambulantes, 6 no ambulantes y 5 que perdieron la capacidad de caminar durante el
periodo del estudio, en total se evaluaron condichaescala6 veces, observandouna
mejora en pacientes en el dominio_3" (capacidad motora 3), las puntuaciones
obtenidas sirvieron de utilidad para predecir la pérdida de la deambulacién.5’

En 2023 la autora Rodriguez Siu Katia‘realiza un_estudio para incentivar la
validacion de la escala Nort Star en Lima Peru, donde coneluye que la escala Nort
Star fue creada de manera especifica para medir la funcion motora en nifios con
DistrofiaMuscularde Duchenne siendorecomendada para mediren tierra los logros
de funcibn motora obtenidos con diferentes propuestas terapéuticas. Esta
herramienta de medicién puede contribuir a la elaboracion de protocolos de
ejercicios basados en evidencia cientificay ha sido traducida al espafiol de Espafia
y portugués de Brasil. La autora menciona haber obtenido autorizacional uso de la
escala mediante internet.>

En un estudio realizado en Chile por los autores Escobar y Nayadet en 2017,
mencionan la aplicacion de la escala de evaluacién funcional de extremidades
superiores en nifios con Distrofia Muscular de Duchenne y Atrofia Musculo Espinal,

‘PERFORMANCE OF THE UPPER LIMB MODULE”, unaescala en la cual se auto
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entrenan los evaluadores, obteniendo como resultado un alto grado de confiabilidad
y validopara evaluar funcionalidad en nifios con Distrofia Muscular de Duchenney
Atrofia Muscular Espinal .4

4. Planteamiento del problema.
La DMD es unade las enfermedades neuromusculares mas comunes que afecta a
1 de cada 3500-trecién nacidos varones a nivel mundial, en México se tiene un

registro estimado de.6300 casos por afio.>!

Con base a la revision desla literatura cientifica de revistas indexadas sobre el
sindrome de DMD en las traduccionesinglésy espafiol, entre los afios 2015 a 2023,
se haidentificado la necesidad<de la unificacion de escalas funcionales obteniendo
una propia para pacientes con DMD, actualmente parala evaluacién de la distrofia
se utilizan escalas como North Star‘que se encargan de analizar la funcionalidad en
nifios con capacidad ambulatoria, asi‘como el Test de la marcha 6 minutos, pruebas
de funcion pulmonary actividadesfuncionales. A partir de los resultados obtenidos
de las diversas pruebas se realiza'un plan de tratamiento acorde a la necesidad de
cada individuo, algunas de estas pruebas excluyen no son aptas para la poblacion
pediatrica, lo que no hace rapida y accesible laevaluacion de pacientes con una
escala confiable. Lo que nos deja sin _una escala especifica que evalle la
funcionalidad en DMD.

En la actualidad ningun pais hace uso de una escala ‘generalizada de Distrofia
Muscularde Duchenne, se tiene registro de la utilizacion de la.escala funcional de
extremidades superiores en nifios con Distrofia Muscular de’Duchenne y Atrofia
Musculo Espinal en Chile, la cual consta de 24 items los cuales son evaluados
mediante actividades sencillascomo peinarse, vestirse, entre otros, de igual manera
se hace uso de pruebas funcionales como el test de marcha de 6 minutos{6MWT),
pruebas de funcion respiratoria con el uso de un espirometro adecuado destamano
de un sistema de hardware y software capaz de medir la capacidad vital forzada

(FVC), asi como el flujo espiratorio maximo (PEF), entre otras pruebas funcionales.
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Dichas pruebas se realizan actualmente para determinar el estadio de la
enfermedad, sin embargo, se corrobora que no se encuentra una escala funcional

especificapiente para evaluarla DMD.

Es por lo que'se formula la siguiente pregunta de investigacion: ¢ Son eficaces las

escalas funcionales utilizadas para evaluar la Distrofia Muscular de Duchenne?

5. Justificacion,
La DMD es un sindromg,genético hereditario con unatasa de incidenciade 1 entre
cada 3600 personas del sexo masculino, en los que se ha descrito una esperanza

de vida de 20 afios.2°

Los principales signosy sintomas,clinicos se presentaran en los primeros afios de
vida, caracterizados por la pérdida creciente de la funcion motora en primera
instancia y sucesivamente de las. funciones vitales a lo largo de la vida. El
diagnostico se realiza mediante pruebas genéticas y debido a su costo y
disponibilidad, suele llegar de ‘manera tardia; por lo que el tratamiento no siempre
se encuentra disponible y suele-no ser el-ddecuado para la progresion de la

enfermedad.

Un punto imprescindible en la intervencion exitosa_de la Distrofia Muscular de
Duchenne se basa en la valoracion correcta de la funCién residual, por o que una
escala funcional es de vital importancia en el abordaje clinico de la persona

atendida.

Al realizar este trabajo de investigacion se pretende conocer y-evaluar los items de
los que se componen las escalas funcionales que se han disefiado a nivel mundial
para la valoracion de la Distrofia Muscular de Duchenne, con la finalidad de facilitar
la deteccion del estadio en el que se encuentra y asi, mejorar el plan detratamiento
fisioterapéutico y llevar un adecuado control de la progresion de la enférmedad,
llevado a cabo en estos pacientes, asi como analizar las estandarizaciones

actuales.

A pesar de la baja incidencia del sindrome Distrofia Muscular de Duchenne, es una

enfermedad que genera costos elevados por tratar las complicaciones, asi como su
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severidad y la naturaleza de su evolucién consideran una prioridad y unaventana
de oportunidad para el abordaje del terapeuta fisicoy el impacto que representa en

el tratamiento de la personapediatrica para enfrentarse a los retos de funcionalidad.

6. Objetivos.
6.1 General.

Analizarla literatusa cientificasobre la eficaciade las escalas funcionales existentes

en pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne.

6.2 Especificos.

1. Revisar en la evidencia.cientifica escalas utilizadas para evaluary tenerun
control en pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne existentes en la
base de datos internacionals

2. Analizarindicadores estandarizados en la valoracion de la Distrofia Muscular
de Duchenne.

3. Identificar los items especificos”para realizar una adecuada valoracion y
evaluacion de la Distrofia Muscular de Duchenne.

4. Describir la eficacia de las “escalas funcionales revisadas utilizadas
actualmente.

7. Metodologia
Se realiz6 una revision sistematica de articulos publicados desde 2015 a 2024 en
los idiomas ingles, portugués, francés y espariol, los cuales fueron dirigidos a
evaluarla funcionalidad de los pacientes con Distrofia Muscularde Duchenne para
determinar en que estadio se encuentran, los resultados (fueron evaluados
realizando una busqueda en diferentes bases de datos, los cuales podemos
observar en la tabla 2.
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Criterios de inclusion.

e JArticulos que fueron publicados entre 2015 y 2024.
e Articulos donde participen pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne.
e Revistas indexadas, guias  de practica clinica, estudios

clinicos‘aleatorizados, que aborden el tema de Distrofia Muscular de
Duchenne.

Criterios de exclusion

e Articulos cuyo estudio no hable de Distrofia Muscular de Duchenne.
e Articulos cuyo estudio fue llevado a cabo en animales.

e Articulos que incumplen.con-el afio de publicacion.
Estrategia de busqueda

Se realizo una busqueda electronica entre 2015 y 2024 en las bases de datos
Elsevier, PubMed, Scieloy=S¢ienceDirect, revistasmedicas. gredos.usal.es,
mda.org, gob.mx, Duchenne.com, eduscom elperuano, Duchenne-spain
,Medigraphic, .ncbi.nlm, con lo cual se obtuvieren revistas cientificas como Plos
One, MDPI, American Neurogical Association, Journal of Neurology,
Neurosurgery, and Psychiatry, Annals of¢ Clinical and translational
neurology, Revista Med. Se realizé la blasqueda comoise muestra en la Tabla 3,
siendo excluidas aquellas bases de datos que propefcignan articulos que no

cumplen con los criterios de inclusién.
Seleccion de estudios

Se realizounabusqueda en 14 bases de datos consultados, obteniendo un total
de 53 articulos utilizando solo 35de ellos, los cualesfueron previamentefiltrados
segun los criterios de inclusion y eliminados aquellos que no cumplieron los

criterios de inclusion o que se encuentran duplicados en otras bases dedatos.

Al final se seleccionaron 35 articulos para la revision como se muestra en la

siguiente tabla:
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BASE DE DATOS

TERMINOS DE

ARTICULOS

ARTICULOS

BUSQUEDA OBTENIDOS SELECCIONADOS
Elsev /‘ Duchenne 27 6
L Muscular
®/'\_ Dystrophy
PubMed d\ . Tratamiento 33 8
istrofia Muscular
uchenne
Scielo fi@»ﬁe distrofias 49 4
mus es
ScienceDirect Factg riesgo 1
Revistasmedicas Manifest§)aes 1
clinicas ®
Gredos.usal.es Distrofia 't()rﬁzg 2 1
Mda.org Duchen 37 2
Muscular ®‘ Q
Dystrophy + * (‘ ~
Gob.mx Incidencia ‘1—% 1
Distrofia Muscu Iar‘o‘ O
de Duchenne
Duchenne.com Antecedentes 2 g 1
Duchenne
Edu.com Escalas aplicadas 4 @
en pacientes con ®
Distrofia Muscular )\
de Duchenne %
Elperuano Leyes sobre 1 1 @
Distrofia muscular d\
de Duchenne. c;.
Duchenne-spain | Pruebas 3 1 \:
funcionales
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Distrofia Muscular

de Duchenne

Medigra_phic DiagnosticoDMD 3 2
Ncbi.nlm’ Hammersmith 2 1
funcional.

Tabla 2. Bases g& tatos. Hernandez M, Pardo K (2024)

8. Resultados de”los estudios
En la busqueda realizada de los 53 articulos seleccionados en esta revision
sistematica, se tomaron en cuenta 35 para la realizacion de este estudio debido a
que los 18 restantes se descartaron puesto a que su informacién se enfoca al
tratamiento en la Distrofia Muscular de Duchenne o se centran en la funcion

especifica a nivel cardio-respiratorio-t otros.

Mediante el analisis y la busqueda, se ha determinado que es necesario tener una
escala funcional exclusiva para-lazevaltiacion de pacientes con Distrofia Muscular
de Duchenne, debido a que las €scalas utilizadas en la actualidad no solo no son
propias de la patologia, sino que de/igual manera.contienen items no aplicables a
los pacientes de interés y como resultado se*flega a un diagnostico confuso o

incompleto.

Se realizo la siguiente tabla que muestra las escalas estudiadas, la presencia de su
validacion, asi como pais de origen y las limitantes que presentan frente a la
evaluacion de la Distrofia Muscular de Duchenne.
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Validacion

Limitantes

‘ Nomibre de escala

Motor
Funct" Measure
(GMFM)

La MesureFonction
Motrice (MFM)
Hammersmith *
Functional Mo
Scale (HFMS),
Nort Start
Ambulatoryu

Assessment (NSAA)

The Childrens
Hospital of
Philadelphia Infant
Test of

Neuromuscular
Disorders,
Performance of the
Upper Limb Module
(PUL)

Duchenne muscular
dystrophy Funtional
Self-Assessment
Tool

Egen Klasifikation

Validada

Validada

, Validada FDA

o
g

Validada

Validada
modulo PUL

Validada

Validada

Canada

Francia

Estados Unidos

Reino Unido

Reino Unido

Reino Unido

Estados Unidos

38

Escala utilizada en
pacientes con paralisis
cerebral

No propia de poblacion
pediétrica
de

muscular espinal tipo I

Propia atrofia
y Il con deambulacion
limitada

Sin limitantes

Para pacientes con
atrofia muscular

espinal tipo |

Propia para miembros

=superiors

%\itantes

PN
%

Evalua pacientes con
DMD y atrofia muscular

espinal



Egen Klasifikation 2 Validada Estados Unidos = Evalla pacientes con
DMD y AME en sillade
ruedas.

Weefim Validada Estados Unidos Sin limitantes

Tabla 3. Vistsalizacion de la validacion de escalas. Creada por Hernandez M, Pardo
K (2023).

En la Tabla 4 (anexa@ X),se presenta la herramienta de Riesgo de Sesgo de
Cochrane’s Collaboration (Higgins y Altman, 2008). Para revisar los articulos sobre
Distrofia Muscular de Duchenne en las cuales se revisaron 11 articulos
aleatorizados de 11 revistas internacionales, obteniendo 4 articulos con alto riesgo
de sesgo, 4 con riesgo de sesgo poeco claro y solo 3 con bajo riesgo de sesgo,
observando asi en la Tabla 4 los resultados obtenidos a partir de la filtracion de
informacién de los articulos, describiendo.un rango de poblacién de entre 4 y 16
afos de edad, registrando unamaxima duracion de intervencion de 3 afios 6 meses
y unaminima duracion de 6 meses, debidoa _este filtro se observa unaconstante
aplicacion de las pruebas Nort StartyCaminata de 10 minutosy su variante de 6
minutos, medicion de fuerza y capacidadwital forzada, adquiriendo un primer filtro
de los dominios considerados en la escalasposteriormente se revisaron 7 Guias de
practica clinica nacionales e internacionales, adjuntadas en la Tabla 5. Para
finalmente evaluar las escalas funcionales validadas, que_son tomadas en cuenta

para la elaboracion de la escala propuesta.

Se analizan 7 escalas siendo estas: Escala de impresion clinica'global (CGI), Egen
Klassifikation 2 (EK2), EuroQol-5D, Gross Motor Function Measure (GMFM),
NortStart, Weefim, Whodas.

Se utilizo el software JMP con un nivel de confianza del 95% para el~analisis
estadistico de los items reunidos de las escalas internacionales incluidas en)este
estudio. JMP es unaherramienta potente e interactiva de visualizacién de datos.y
analisis estadisticos. De la que se obtienen 4 graficas que detallan la frecuencia de

los dominios, distribucién y relacion en la posicion utilizada, frecuencia de
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propuestas de subdominiosy edad minima de aplicacion en las diferentes escalas

revisadas.

Se indica’en la Grafica 1 (anexo 4) que la frecuencia del dominio 1 es mayor en la
escala EK2 eon un maximo de 27 items y menor en las escalas EuroQoly Weefim
con un minime“de 1 item, la frecuencia del dominio 2 consta de un maximo de 24
items en la escala EK2 y minimo de 3 items en la GMFM, en el dominio 3 se obtiene
solo 4 items en la‘escala EK2, el dominio 4 aporta un maximo de 19 items en
Whodas y un minimeen EK2 siendo tan solo 4 items, el dominio 5 la mayor
frecuencia se encuentrazen la escala Whodas con 19 items y la minima de 4 en
EK2, en EK2 obtenemos 8'items y en EuroQol 2 items correspondientes al dominio
6, finalizando la grafica con el dominio 7 donde se obtiene una maxima de 6 items

en la EuroQoly una minima en CGl con tan solo 2 items.

La Grafica 2 (anexo 5) visualiza la distribucion y la relacion con la posicion utilizada
al momento de evaluaren la cual se utilizan-3 posicionessiendolaposicion 1 la mas
utilizada al momento de evaluar eon45 items en la escala EK2 y la posicion 3 la

menos utilizada con maximo de 13-items en‘lasmisma escala.

En la Grafica 3 (anexo 6), se observan(19'subdominios diferentes, destacandose el
subdominionimero 13 con 26 repeticionesyprincipalmente en la escala GMFG. Por
otro lado el subdominio 19 registré la menor cantidad“deirepeticiones, con solo 2,

asociadas a la esala CGl.

La Grafica4 (anexo 7) muestra la edad minima de aplicacion epfasdiversas escalas
utilizadas, destacando que la edad maxima de aplicacion es de 19 afios en Whodas
y la edad minima es de 3 afios en Weefim.
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107Discusion.
El preSente estudio se ha realizado con el objetivo de demostrar la importancia de
unaesealaunificada para evaluar a pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne
debido a quetas escalas encontradas durantela revision abordan patologias mixtas
y muchos de.sus items no son aplicables a pacientes con DMD, como en la EK2
gue sus items evalian alos pacientes en sillade ruedas, siendo que los pacientes
con Distrofia Muscular de Duchenne no alcanzan allegar a este estadio, la DMD all
ser considerada una de las patologias mas raras es de igual manera estudiada en
menor poblacidén y carecelde evidencia, es por ello que la gran mayoria de las
investigaciones relacionan a-la Distrofia Muscular de Duchenne con la Atrofia
Muscular Espinal (AME) y otras distrofias, es por ello que el obtener informacion

especifica resulta limitada.

Al ser dificil la obtencién de datos espécificos sobre Distrofia Muscularde Duchenne
es de igual forma complicadosa obtencion de una escala especifica de Distrofia
Muscular de Duchenne la cual haSta el momento sélo se puede hacer mencion de
la escala de NortStart y cada eseala utilizada,para la realizacion de la presente
investigacion son escalas funcionalesvalidadas Cada una en paises diferentes,
actualmente en México no se cuenta con_datos dé escalas funcionales pediatricas

validadas especificamente para Distrofia Muscular de Duchenne.

Los items de las escalas tomadas en cuenta pasaronpor una serie de filtros los
cuales apoyaron a determinar cuales son los de mayor relevancia en cada escala,
y se descartaron muchos de los indicadores propuestos debido a que no son

aplicables en pacientes con diagnostico de Distrofia Muscular de Duchenne.

Al analizar cada escala y los diferentes indicadores a evaluar se obServa que hay
puntos importantes como la capacidad vital forzada, el dolor y signoes vitales
(frecuenciacardiacay respiratoria) que no sontomadas en cuentay que son de vital
importancia al momento de evaluar la evolucion de los pacientes mas allddejlos

datos de movilidad.

Finalmente realiz6 una propuesta de escala funcional para pacientes de poblacién

mexicana con Distrofia Muscularde Duchenne la cual no hasido aplicada, pero se
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cred.con base en las escalas ya utilizadas para la valoracién, la cual abre camino a

unafutura investigacion mediante su aplicacion en la poblacion correspondiente.

11. Conglusion.

Tomando en‘consideracion laevidenciadisponible se debe determinar la unificacion
de las escalas’para asi obtener un diagnéstico temprano del sindrome de Distrofia
Muscular de Dutchenne el cual representa la posibilidad de la intervenciéon de
manera temprana e-interdisciplinaria en lagama de complicaciones derivadas de la
pérdida global de funcionalidad que se presentaran en los pacientes con el paso de
los afos.

En las escalas internacionalespara la valoracion de la funcionalidad de la Distrofia
Muscularde Duchenne se encontraron factores limitantes derivados de la falta de
especificidad en los items que los camponen y que suelen ser insuficientes o poco
claros en términos de caracterizacion de las secuelas y de su aplicacion en

poblacién mexicana.

Como resultado de esta investigacion se llevo‘a cabo el estudio de 11 articulosy 7
guias de practica clinica de indole internacional;’se evaluaron diversos articulos de
las diferentes escalas de las 9 estudiadas que) se utilizan para evaluar la
funcionalidad en pacientes con Distrofia Muscularde Duchenne. Este trabajo esta
dirigido a profesionales de la salud con especial atencion.al area de terapia fisica
de los diferentes centros de salud especializados que tratermDistrofia Muscular de

Duchenne.

Podemos concluir tomando en cuenta la evidencia que se haiincluido en esta
investigacion que la evaluacién y diagnostico temprano de la funcionalidad en la
evolucion de la Distrofia Muscular de Duchenne son un recurso para limitar o
contener las complicaciones de la enfermedad, tienen un impacto positivo como
acompafamientode las personasque presentan el sindrome como en la familiaque

sera soporte para el cuidado.

Se recomienda realizar la unificacion de escalas con el propdsito de mejorar la

evaluacion y deteccion de la Distrofia Muscular de Duchenne en pacientes
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pediatricos y estructurarlos dentro de los estadios para lograr un mejor plan de

tratamiento.

Recomendaciones

Propuesta de‘escala funcional para pacientes con distrofia muscular de Duchenne

ESCALA DE EVALUACION FUNCIONAL PARA PACIENTES PEDIATRICOS CON DISTROFIA
MUSCULAR DE DUCHENE

NOMBRE DEL PACIENTE!

EDAD:

NUMERO DE EVALUACION:
NOMBRE DEL EVALUADOR:

METODO DE ADMINISTRACION:

NOMBRE DEL ENTREVISTADO:

FECHADE NACIMIENTO:
FECHA DE DIAGNOSTICO:
FECHA DE EVALUACION:

EVALUACION DIRECTA / ENTREVISTA CON FAMILIAR

PARENTESCO:
LOCOMOCION
1 2 3 4 Observaciones
Marcha No realiza Necesita Necesita apoyo | independiente
apoyo de | de otras
aditamentos personas
Bipedestacion No logra Se mantiene | Se mantiene | Logra
con apoyo pocos minutos™, | mantenerse
Pinzafina Compensa Solo logra | Logra Logra
mediante toma de | manipulacion manipulacion
pinzagruesa | objetos de | parcial
mayor tamafno
Cambios de | No logra | Realiza Realiza Logra cambiar
posicion en | cambios cambios con | lateralizaciones, | de supine~a
decubito total apoyo pero no logra| prono
completar la | independiente

posicién
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Control cefélico | Deficiente Reaccion ante | Parcial Optimo
estimulos
TOTAL: 120
CUIDADO PERSONAL
1 2 3 4
Nutricion Hace @gso.de | Logra Come con | Come por si
sonda deglucién apoyo solo
gastrica
Banarse Dependiente { Necesita Logra realizarlo | Independiente
total apoyo de | en sedente
aditamentos
Vestirse Dependiente | Apoyo de | Apoyo mediante | Independiente
total aditamentos o | guia verbal
personas
Control de | Hace uso de | Avisa al| Necesita Independiente
esfinter pafial momento, supervision
pero es
incapaz de “ir
por si solo
Actividades de | Dependiente | Modificaciones | Hace uso« _de | Independiente
la vida Diaria en su entorno | aditamentos
instrumental
TOTAL.: 120
CARDIO
1 2
Frecuencia Mayor o | 5-9 afios
cardiaca menor a lo| (75 a 115)
indicado latidos x min
acorde a su| 10 aflos+

edad
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60 a 100)

latidos x min.
presion arterial »| Mayor o| 5a 10 afos
menor a lo| >115/75
indicado mmHg a
acorde a su | >120/80
edad mmHg
12 afios+

130/85 mmHg

TOTAL: 14

RESPIRATORIO

1 2
Frecuencia Hace uso de | 6 a.42 anos 15
respiratoria soporte a 20

respiratorio respiraciones
Cianosis No presenta | Presenta

signos signos

TOTAL: 14

COMUNICACION

1 2 3 4
Conversacion /| Incapaz de| Se cansay es| Mantiene uha| Logra
disnea terminar una | incapaz de | conversacion mantener una

palabra terminar una| realizando conversacion

debido al | oracién pausas para | clara y _fluida

cansancio respirar y poder | sin cansancio

continuar

Expresion No logra| Se expresa | Logra expresion | Se  expresa

expresarse sefialando verbal pero no| mediante

objetos con gestos gestos y de
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manera verbal

0 escrita
TOTAL.: /8
MOVILIDAD Y TRANSFERENCIAS
1 2 3
Moverse dentro| Se mantiene | Logra Independiente
de la casa en cama desplazarse
con apoyo de
aditamentos
Salirde casa Incapaz de | Necesita Independiente
salir de casa | apoyo de
aditamentos o
personas
Escaleras Incapaz de| Sube”y baja’| Independiente
subir con apeyo
escaleras
Trasferenciasde | Incapaz de| Logra Independiente
cama a silla salir de la| transferencia
cama con apoyo
Transferencia Necesita Necesita Necesita apoye | Logra
en silla aditamentos | aditamentos al impulsar ‘la| desplazarse
para para silla en. silla de
mantenerse | mantenerseen forma
en silla y apoyo independiente
silla/depende | total al / No depende
de cuidador | impulsarla de silla "para
para su traslado
traslado
TOTAL.: /15
DOLOR
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1 2 3 4

Intensidad Poco Moderado Intenso
Limitantes No limita| Pausa AVD | Limitante  (se
AVD pero logra | mantiene en
continuar cama)

TOTAL:

/6

Total global=

CALIFICACION DE LA ESCALA
Puntuacion maxima =77

Puntuacion minima=13
INTERPRETACION DEL PUNTAJE
77-70= leve pérdida de funcionalidad
69-50= moderada pérdida de funcionalidad
49-20= severa pérdida de funcionalidad

19-13= persona que necesita custodia'o ‘dependiente.

MATERIALES:

- Objetos de diferentestamafios para evaluacion.de pinzafina (canicas, tapas,
aros, pelotas, palillos, etc.)

- Camilla o colchoneta

- Oximetro

- Baumanometro

- Estetoscopio

- Escala de Borg para evaluarcomunicaciéon

- Escala de EVA para evaluar dolor, donde se interpretara de la siguiente

manera.

0-4 Poco dolor /5-7 dolor moderado / 8-10 dolor intenso
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12.

Anexos.

Anexo 1

Estudios

1.

EFFECT OF DIFFERENT CORTICOSTEROID
DOSING REGIMENS ON  CLINICAL
OUTCOMES IN BOYS WITH DUCHENNE
MUSCULAR DYSTROPHY: A RANDOMIZED
CLINICAL TRIAL.

Michela Guglieri

2.

AQUATIC THERAPY FOR CHILDREN WITH
DUCHENNE MUSCULAR DYSIROPHY: A
PILOT FEASIBILITY RANDOMISED
CONTROLLED TRIAL “~AND /MIXED-
METHODS PROCESS EVALUATION.

Daniel Hind

3.

THE EFFECT OF AEROBIC TRAINING ON
MOTOR  FUNCTION AND  MUSCLE
ARCHITECTURE IN CHILDREN WITH
DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY: A
RANDOMIZED CONTROLLED STUDY.

Numan Bulut

4.

ROUTINE LUNG VOLUME RECRUITMENT IN
BOYS WITH DUCHENNE MUSCULAR
DYTSTROPHY A RANDOMIZED CLINICAL
TRIAL.

Sherri L Katz
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https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Guglieri+M&cauthor_id=35381069
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Hind+D&cauthor_id=28627356
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Bulut+N&cauthor_id=35443813

5. MYOSTATIN INHIBITOR ACE-031
TREATMENT OF AMBULATORY BOYS WITH
DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY:
RESULFS OF A RANDOMIZED, PLACEBO-
CONTROLLED CLINICAL TRIAL.

Craig Campbell'MD

6. LOW-INTENSITY~ VIBRATION PROTECTS
THE WEIGHT-BEARING SKELETON AND
SUPPRESSES FRACTURE INCIDENCE IN
BOYS WITH DUCHENNE MUSCULAR
DYSTROPHY: A PROSPECTIVE,
RANDOMIZED, DOUBLE-BLIND, PLACEBO-
CONTROLLED CLINICAL TRIAL

Maria Luisa Bianchi

7. DMD GENOTYPES AND MOT.OR FUNCTION
IN DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY.

Francesco Muntoni.

8. A RANDOMIZED CONTROLLED TRIAL OF
EARLY SURGERY IN  DUCHENNE
MUSCULAR DYSTROPHY.

A.Y. MANZUR

9. GENETIC MODIFIERS OF AMBULATION IN
THE COOPERATIVE INTERNATIONAL
NEUROMUSCULAR RESEARCH GROUP
DUCHENNE NATURAL HISTORY STUDY.

LucaBello

10.ASSISTED BICYCLE TRAINING DELAYS
FUNCTIONAL DETERIORATION IN BOYS
WITHDUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY:
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https://onlinelibrary.wiley.com/authored-by/Campbell/Craig
https://asbmr.onlinelibrary.wiley.com/authored-by/Bianchi/Maria+Luisa

E RANDOMIZED CONTROLLED TRIAL
USE IS DISUSE”.
Merel )sbn
11.INTEI£-FI’TENT PREDNISONE THERAPYIN ¢ | B | & & Alto riesgo de
DUCHENNEMUSCULAR DYSTROPHY. ? sesgo

Ernesto A. C d\

Tabla 4. Tablas d( acion de articulos por el método Cochrane

Anexo 2 ‘/
Filtracion de articul :
iltracién de articulos ~

NUMERO DE TIPO DE DURACION DE LA OBJETIVO Y PRUEBAS, NIVEL
REFERENCIA  POBLACION INTERVENCION EFECTIVIDAD DE EVALUACIONES, SIGNIFICANCIA
LAINTERVENCION  SIGNOS CLINICOS
CON LOS QUE SE
EVALUARON

A\

1-Effect of parar la eficacia = El tx con prednisona | 2 colasde1.7%

Different

Corticosteroid -*;m corti eilﬁdesrm'\s comparacion con

Dosing C)frecue rescr’rtos prednisona

s de los 3 | diario o deflazacort en

Regimens on administrada

nifios D
Clinical ‘ 5 o alternando10 dias con

Outcomes in . y 10 dias sin, dio un
Boys  With Ozmejor resultado
Duchenne y tilizandolo por 3
Muscular S.

Dystrophy: A e midio la capacidad
Randomized vita @.i Nort Star,
Clinical Trial Camin@ de 6
minutos, Sub cala
de eficaci |
ROM de @
2 . 14
funcmncardlaca.Q

2-Aquatic 7- 16 afios 6 meses Evaluar la viabilidad | NSAA, caminatade

therapy  for de reclutar nifios con | min ?
children with DMD para un 0
Duchenne programa de terapia O
muscular acuéatica O
dystrophy: a .
pilot Se concluye que no

feasibility es viable debido a la
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randomised dificultad de los
controll pacientes para acudir

trial nd a una psicina

mixed- + comunitariadonde un

methods / fisioterapeuta

process p personalice el

evaluation ‘@ tratamiento a cada

/‘h individuo

3-The effect of 7-9@5 . 12 semanas O: Explorar los  Prueba de funcion
aerobic / efectos del  motora, caminatade 6
training  on O entrenamiento minutos, Ultrasonido
motor @ aerobico agregadoal = para evaluar las

function and programa de propiedades del

muscle ejercicios en casa musculo

architecturein (/ sobre la funcion

children with motora en px con

Duchenne DMD

muscular E: No hay un efecto
dystrophy: A ® notable sobre las
randomized

propiedades del
controlled é misculo a nivel
study @ uitectura, pero
= ;u e mejorar la

Q*- f@ motora y el

¢ ren to

NUMERO DE TIPO DE DURACION DE LA OBJETIVO PRUEBAS, NIVEL DE
REFERENCIA POBLACION INTERVENCION EFECTIVIDAD DE LA EVALUACIONES, SIGNIFICANCIA
INTERVENCION SIGNOS CLINICOS

CON LOS QUE SE
EVALUARON

4-Routine 6-16 afios O: determinar si la LVR i \ecibir tratamiento | Sesenta y seis
lung volume dos veces al dia, en @ convencio 0 nifios (36 en €
recruitment comparacion con el tratami(% grupo LVR, 30
in boys with estandar de atencién = convencio as LVR  en control)
Duchenne solo, atenla la | manual dc@ a dia = (mediana de
muscular disminucion de laCVF a duranteZaﬁcé edad [RIC]: 11,5
dystrophy: a los 2 afios en los nifios @ afnos (9,5-13,5),
randomized con DMD. 0 mediana de la
clinical trial E:No hubo diferencias chF basal (RIC):
en la disminucion del t % previsto
porcentaje de CVF QQG)).
previsto con el uso de Dﬁerencia de
LVR dos veces al dia medias ajustada
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5-Myostatin
inhibitor
ACE-031
treatment of
ambulatory
boys with
Duchenne
muscular
dystrophy:
Results of a
randomized,
placebo-
controlled
clinical trial
6-Low-
Intensity
Vibration
Protects the
Weight-
Bearing
Skeleton and
Suppresses
Fracture
Incidence in
Boys  With
Duchenne
Muscular
Dystrophy: A
Prospective,
Randomized,
Double-Blind,
Placebo-
Controlled
Clinical Trial

El estudio se detwo
después del segundo
régimen de
dosificacion debido a
posibles problemas de
Seguridad de epistaxis
y telangiectasias

14 meses, V'
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para nifios con DMD y
funcién pulmonar

relativamente normal

O: El objetivo principal
fue la evaluacion de la
seguridad. Los objetivos
secundarios incluyeron
la caracterizacion de la
farmacocinética y la
farmacodinamia.

E: La inhibicion de la
miostatina  es un
enfoque terapéutico
prometedor para la
DMD.

{O:evaluar La capacidad

degla vibracion de baja
intensidad (LIV) para
combatip™ el declive
esqueléticd _=en la
distrofia musetlar de
Duchenne (DMD)

E: el LIV no invasivo
puede ayudara protéger
el esqueleto de los nifios
con DMD contra la
progresién  de la
enfermedad, las
consecuencias de la
disminucién de la carga
y las complicaciones del
uso crénico de
esteroides.

P: ACE-031 se
administr6 por via
subcutdnea cada 2-4
semanas a nifios con
DMD en un ensayo
aleatorizado, doble
ciego, controlado con
placebo, de dosis
ascendente.
Caminata 6 minutos

Los nifios DMD fueron
asignados a permanecer
de pie durante 10 min/d
en una plataforma LIV
activa (0,4 g a 30 Hz),
mientras que 10 se
pararon en un dispositvo
placebo. El contenido
mineral 6seo (BMC)
basaly de 14 mesesy la
DMO© de la columna
vertebral, la caderay el
cuerpo total se midieron
con DXA#y |a densidad
Osea trabecllar (TBD)
de latibia con tomografia
computarizada
cuantitativa (QCT).

en CVF entre a
los 2 afios se
predijo un 1,9%
(IC del 95%: -
6,9% a 10.7%;
p=0,68) en la
direccién  del
beneficio del

tratamiento

en comparacion
con un aumento
del 45% en la
altura en el
grupo LIV

(p < 0,05), pero
no hubo
diferencia en las
tasas de
crecimiento
entre los grupos
(p=0,27)



NUMERO DE
REFERENCIA

7-DMD

Genotypes and
Motor Function
in  Duchenne

TIPO

DE

POBLACION

DURACION DE LA

INTERVENCION

OBJETIVO Y
EFECTIVIDAD DE LA
INTERVENCION

E: Los hallazgos sugieren
laviabilidad dedisefios de
ensayo que incorporen
controles

PRUEBAS,
EVALUACIONES,
SIGNOS  CLINICOS
CON LOS QUE SE
EVALUARON
Valoracién de lafuncion
NSAA,

motora.

caminata 10 min

NIVEL DE
SIGNIFICANCIA

Entre 962 nifios,

la edad media de
10MWR >10
segundos fue

Muscular genotipicamente mixtos o Significativamente
Dystrophy O no emparejado. mas joven entre
@ Exon 51 Skip-
Cy Amable vs All.
Otras mutaciones
(/ susceptibles de
Q salto (12,2vs 137
@‘ afios, rango
A logaritmico
® p<0,001)
é significativamente
mas antiguo entre
el exén 44
= 5; susceptible  de
® Q salto vs todas las
+ z demaés
/ O‘ mutaciones
O 6 susceptibles de
) salto (13.8vs 133
. o anos; rango
logaritmico  p<
0,05)
8-A 4-6 afios 1 afio O: Corregir deformid Valoracion de la fuerza
Randomized identificar beneficios funcién muscular,
Controlled Trial sobre la fuerza y lal rafia biopsia
of Early funcién motora n@lar
Surgery In E:No tuvo ningun
Duchenne beneficio sobre lafuerzay )
Muscular funcion.
Dystrophy. %
-
9-Genetic Media  15-16 O: Estudiarlos efectosde | Las edades medias | La regresion de
Modifiers  of afios los polimorfismos LTBP4 | fueron comparado ) Cox confirmd un

Ambulation in
the
Cooperative
International
Neuromuscular

y SPP1 sobre la edad en
la pérdida de
deambulacion (LoA) en
una cohorte de distofia

el analisis de Kapl

Meier y la prueba de
rango logaritmico. Se
controlaron los andlisis
de polimorfismo para

'Becto significativo

'@ genotipo
1 en GC
*
tratados
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DE DURACION DE LA
INTERVENCION

NUMERO DE
REFERENCIA

TIPO

POBLACION

v

OBJETIVO
EFECTIVIDAD DE
LA INTERVENCION

muscular de Duchenne | los
(DMD) multiétnica concurrentes
E:. El ajuste para el | tratamiento

tratamiento de GC y la
estratificacion de
poblacion parece crucia

la
(regresion
para evaluar los
modificadores genéticos
en laDMD de

(escalamiento

la

multidimensional

corticosteroides

efectos
del
con

glucocorticoides (GC)
de

variable en el tiempo) y

Cox

para la estratificacion
poblacion

de

marcadores de todo el

genoma).

Y PRUEBAS,
EVALUACIONES,

SIGNOS  CLINICOS
CON LOS QUE SE

EVALUARON

10-Assisted - aminar si e | P: Medida de la
Bicycle ® e(re;;rniento Funcién Motora
Training asi iﬁ'l bicicleta | (MFM) y la Prueba de
Delays /‘es fac i?guro y | Ciclismo Asistido de6
Functional Oeneficio 0 Minutos (A6MCT)
Deterioration | entr@ to

in Boys With §istido en bi

Duchenne de las piernasy

Muscular brazos es factible

Dystrophy: seguro tanto para los Q

The ambulantes  como

Randomized para los nifos O
Controlled dependientes  de

Trial “No Use

sillas de ruedas y

Is Disuse”. pueden disminuir el

deterioro debido al

desuso
11- 5-8arfios 2 ( lavado)+6 | O:Estudiar los
Intermittent (régimen) =8 meses | efectos de la | tratamiento:
Prednisone prednisona en €l | prednisona o placebo
Therapy in musculo funciéon y | (0,75 mg/kg diario)
Duchenne para determinar el | durante los primeros
Muscular grado de esteroides | 10 dias de cadames.
Dystrophy. relacionados Efectos | Cambio en la funcion

adversos vy
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su | muscular evaluado

NIVEL
SIGNIFICANCIA

Después de 24 semanas,
la puntuacion total de
MFM se mantuvo estable
grupo de
intervencion, mientras que
habia

significativamente en el

en el

disminuido
grupo control (A = 4,9,

95% de
intervalo =2.2-7.6).

confianza

6 meses oél aumento en el tiempo

?sario para correr 9 m

@005) y subir 4
esc de tamafio
estén@ = .02) fue
significa@ente menor

durante el periodo de
prednisona.



influencia en la
calidad de vida de
pacientes
ambulantes
DMD.

E: La prednisona

con

ralentizo el deterioro
del musculo funcién
y fuerza muscular en
pacientes
ambulantes
DMD.

El tratamiento se

con

puede recomendar
para preservar las

funciones motoras

en pacientes
ambulantes con
DMD.

por pruebas
funcionales

cronometradas: correr
9 m,subir 4 escaleras
de tamafio estandar y
levantarse del suelo a

unaposiciénde pie
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Anexo 3

NUMERO

DE
REFERENCIA

Consensus the
diagnosis, trea%nd
follow-up of patient:

Duchenn

Dystrophy

Clinical Management of
Duchenne Muscular
Dystrophy in the

Netherlands: Barriers to
and Proposals for the
Implementation of the
Clinica
Practice Guidelines

International

Compliance to Care
Guidelines for Duchenne
Muscular Dystrophy
Diagnosis and
management of Duchenne
muscular dystrophy, part
1: diagnosis, and
neuromuscular,

rehabilitation, endocrine,
and gastrointestinal and

nutritional management

The study of Duchenne
muscular dystrophy:

beyond themedical angle

Guia de practica clinica

para la deteccion
temprana, atencion
integral, seguimiento y

de
pacientes con diagnostico

rehabilitacion

dedistrofiamuscular

TIPO
POBLACION

DE

3-5afios

Mum »
4

limite 18 afios

Edad media 16 y
diana 12 afi

DURACION
INTERVENCION

DE

busqueda bibliogréfica en las
principales bases de datos
de
publicados en los Ultimos 10

biomédicas articulos

afnos

9 meses
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OBJETIVO Y EFECTIVIDAD DE LA
INTERVENCION

ayudar alos profesionales de la salud en
el diagnéstico y tratamiento de la
enfermedad y en la toma de decisiones
con respecto a todos los aspectos

relevantes delmanejo de la enfermedad

investigar las barreras, tal como las
perciben los profesionales de la salud,
para la implementacion de las guias
internacionales de practica clinica parala

DMD en los Paises Bajos

comparar la atencién de la DMD en el
mundo real en Alemania, Italia, el Reino
los EE. UU.
recomendaciones clinicas

Unido vy con las
o abordar las necesidades de los
pacientes con supervivencia prolongada,
brindarorientacion sobre los avances en
las evaluaciones e intervenciones, y
considerar las implicaciones de las

terapias genéticas y moleculares

\ emergentesparala DMD

|
!

“analizar algunos estudios que abordan la
D?m e una perspectiva psicosocial,
inclui@ys temas de interés, donde,
quién y ci%la estudiado, ademéas
de qué elos de la discapacidad
subyacen alo dios

. &

permitir que tante los pacientes como sus
familias logren tener la mejor calidad de
vida posible, al “eomprender los
problemas médicos, complicaciones y

posiblestratamientos



Clini Practice
Gu@ for diagnosis
and atment of
Duchen ¢ muscular

dystroph;./ Peruvian

Neurology . Short

/‘f\

Version

3 meses Elaborar una guia de practica clinica
peruanaparael diagnoéstico y tratamiento
de la Distrofia Muscular de Duchenne y
Becker (DMD)

7

Tabla 6. Filtraciéon

A\

ias de practicas clinicas.
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Gréfica 1: Frecuencia de propuestas d@fnin ios en las escalas revisadas.

Anexo 4 .

FRECUENCIA ESTA DE DOMINIOS EM LAS ESCALAS REVISADAS
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Los dominios que se muestra en la grafica pertenecen a los titulos de: 1. Locomoci n%uidado personal, 3. Cardio, 4.
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.

Respiratorio, 5. Comunicacion, 6. Movilidad y transferencias, 7. Dolor.
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Anexo5 .
Grafica 2: Distribucion de las escalas das y su relacién con la posicion utilizada al momento de evaluar.
DISTRIBUCION DE LAS ESCALAS REVISADAS ¥ SU COM LA POSICION UTILIZADA AL MOMENTO DE BEVALUAR
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Posiciones representadas en la grafica: 1. Bipedestacion, 2. Sedestacién, 3. Decub
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Anexo 6 Gréficzd\:‘Frecuencia de propuestas de subdominios en las escalas revisada
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Anexo 7 .

Gréfica 4: Edad minima de pacientes %dos en las escalas analizadas.
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