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Abreviaturas

CPK - Creatina quinasa o creatina fosfoquinasa
ADN - Acido Desoxirribonucleico

MLPA - Amplificacién de Ligacién Multiple

CTG - C(itosina - Tiamina - Guanina

ORTP - Ortésis Rodilla Tobillo Pie

Glosario

Distrofias Musculares: son un grupo de enfermedades genéticas o hereditarias
que causan debilidad y degeneraciéon progresiva del musculo, causadas por
anormalidades en las proteinas de la membrana muscular.

Distrofia muscular de Duchenne: enfermedad hereditaria ligada al cromosoma
X que afecta a 1 de cada 3.600-6.000 hombres nacidos vivos. Es la distrofia mas
comun.

Distrofia muscular de Becker: distrofia que afecta a 3 a 6 de cada 100.000
nacimientos, caracterizada principalmente por una debilidad en los musculos
proximales de los miembros inferiores.

Distrofias miotdnicas: son las distrofias musculares mas comunes en el adulto
y se pueden manifestarse a cualquier edad. Las manifestaciones de las DM
tipo 1 y DM tipo 2 incluyen herencia dominante, miotonia, debilidad muscular,
cataratas y complicaciones sistémicas que involucran el cerebro, el musculo liso,
el sistema cardiovascular y endocrino.

Distrofia facioescapulohumeral: distrofia de inicio principalmente en la
adolescencia, afecta la musculatura facial y la cintura escapular: la cara, los
hombros y los brazos.

Distrofias de cinturas: grupo de distrofias agrupadas por compartir la
caracteristica predominante de la debilidad en la cintura escapular y pélvica.

Electromiografia: estudio diagndstico que permite ubicar la lesién en alguno de
los componentes del sistema nervioso periférico, evaluando la actividad eléctrica
de los musculos.

Southern Blot: examen molecular que identifica secuencias especificas de ADN.
Wester Blot: examen de laboratorio que genera una reacciéon quimica entre la

proteina a identificar con anticuerpos creados para identificarla.
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1. ;:Qué es una guia de practica clinica?

Las guias de practica clinica son un conjunto de recomendaciones basadas en el
estudio riguroso de la literatura cientifica y las experiencias clinicas de médicos
y pacientes, que permiten conocer los diferentes aspectos involucrados en una
enfermedad para facilitar las decisiones que deben tomar el personal de la salud,
los pacientes y cuidadores.

Las afirmaciones o recomendaciones realizadas en esta Guia fueron conformadas
por un grupo de expertos: médicos, neurdlogos, fisiatras, patélogos,
genetistas, epidemiologos clinicos, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales,
fonoaudiélogos, economistas, y enfermeros, con el objetivo de sintetizar la mejor
evidencia cientifica e incluir la opinién y preferencias de los pacientes y sus
cuidadores.

La Guia de Practica Clinica para Distrofias Musculares incluye tres versiones: una
versién completa, una guia corta para profesionales de la salud, y una version
para los pacientes y sus cuidadores. Esta guia proporcionara a los pacientes
con distrofias musculares y a los cuidadores, los elementos necesarios para
participar de forma activa en el proceso de toma de decisiones con respecto a
la salud y la atencién de esta condicién, mediante la estrecha interaccién con el
médico tratante.

Esta Guia incluye recomendaciones para el diagnéstico clinico, de laboratorio,
tratamiento farmacolégico, quirdrgico, rehabilitacién y asesoramiento genético.

Ministerio de Salud y Proteccién Social | 15



1. ¢(Qué es una guia de practica clinica?

Su propésito fundamental es permitir que tanto los pacientes como sus familias
logren tener la mejor calidad de vida posible, al comprender los problemas
médicos, complicaciones y posibles tratamientos.

2.¢

16 | Universidad de Antioquia



Gufa de préctica clinica para la deteccién temprana, tratamiento, seguimiento
y rehabilitacién en pacientes con diagnéstico de distrofia muscular

La capacidad para hacer movimientos depende en parte, del buen funcionamiento
de los musculos del cuerpo.

Las distrofias musculares son un grupo de enfermedades de origen genético,
es decir transmitidas de padres a hijos, que producen debilidad y reduccién del
tamafio del musculo (atrofia) y cambio de las células sanas del musculo por otras
que las reemplazan.

Las distrofias persisten en el tiempo y causan deterioro progresivo. En general, se
puede ver como una debilidad de los musculos que en algunos casos se evidencia
porque los nifios pueden tener un desarrollo mas lento en la infancia o dificultad
para lograr estar de pie y caminar, en comparacion con otros nifios de su misma
edad. En otros casos pueden perder las capacidades ya adquiridas siendo
incapaces de correr, saltar apropiadamente e incluso ponerse de pie, necesitando
colocar sus brazos para empujarse hacia arriba al levantarse poniendo las manos
sobre los muslos (Signos de Gowers. Ver figura 1).

Figura 1. Signo de Gowers en la distrofia de Duchenne y Becker.
Figura 2. Signo de la escdpula alada de la distrofia fascioescapulohumeral.

En otros tipos de distrofias no se ve alterada la capacidad de caminar, pues la
debilidad de los musculos afecta principalmente la cara, los brazos y la parte alta
de la espalda. (Ver figura 2)

Algunos tipos de distrofia afectan el corazén y secundariamente pueden afectar
la funcién pulmonar y de otros 6rganos.

Ministerio de Salud y Proteccién Social | 17



3. ¢(Cudles son las caracteristicas de las Distrofias?

(A QUE
EDAD
COMIEN-
ZAN
MIS
SINTO-
MAS?

uales son las caracteristicas de las Distrofias Musculares?

Tabla 1. Manifestaciones clinicas de las principales distrofias musculares

Nifiez (1-5 afios)
Promedio 3,31 +/-
1.56 afios

:COMO
SE
MANIFI-
ESTA MI
ENFER-
MEDAD?

Pre - sintomaitico:
Durante esta etapa
se presentan cambios
muy sutiles que no
observan los fami-
liares o cuidadores,
lo que hace dificil la
sospecha. Estos son:
retraso para comen-
zar a caminar y otros
retrasos en el desa-
rrollo. Es muy impor-
tante considerar el
antecedente familiar
para diagnosticar la
enfermedad en esta
fase.

Ambulatorio tem-
prano: Cuando el
niflo comienza a ca-
minar, la debilidad
en las extremidades
inferiores se mani-
fiesta principalmente
con lo que llamamos
el signo de Gowers
(usar los brazos para
empujarse hacia
arriba al levantarse,
poniendo las manos
sobre los muslos).
Ademas los padres
pueden observar un
agrandamiento  de
los miisculos de las
pantorrillas, llamado
seudohipertrofia de
los gemelos o gastroc-
nemios.

Otra  caracteristica
importante es la mar-
cha sobre las puntas
de los pies, con ba-
lanceo y lordosis de
la columna lumbar
(curvatura exagera-
da) para mantener
el equilibrio, el nifio
puede ser un poco
torpe respecto a sus
compaiieros de igual
edad y con frecuen-
cia siente calambres
musculares, pero no
muestra todavia mu-
cha dificultad para
subir escaleras o
correr.

18 | Universidad de Antioquia

Nifiez e inicio
de la adoles-
cencia.
Promedio
6,49 +/-9.7

anos

Etapa tem-
prana:

Los pacientes
presentan
dificultades
al  caminar,
se caen facil-
mente, son
torpes  res-
pecto a otros
de su edad y
tienen  difi-
cultad para
subir escale-
ras. Se obser-
va ademds
un agranda-
miento de las
pantorrillas
(seudohi-
pertrofia de
los  gemelos
0 gastrocne-
mios).

Estos nifios
también
pueden tener
calambres y
contracturas
musculares.

En  general
las mani-
festaciones
clinicas  de
la  Distrofia
muscular de
Becker se
asemejan  a
las de Du-
chenne, pero
son sintomas
menos seve-
ros y con una
progresion
mas lenta en
el tiempo.

Adolescencia
19.5 (12-46
anos)

Desde nacimiento a
la adultez

Tipol. 26.1 +/-13.2
Tipo 2. 14.1 (6-66
afios)

Inicialmen-
te se puede
presentar
debilidad de
los miisculos
de la cara
(para hacer
mimicas, la
frente  lisa
sin arrugas y
los parpados

caidos).
Los pacien-
tes  adicio-

nalmente
pueden tener

dificultad
para elevar
los  brazos
por encima

de los hom-
bros.

La escapula
(omoplato)
puede sobre-
salir en una
de sus pun-
tas  cuando
se trata de
empujar la
pared con las
manos.

También es
posible que
se presente

dolor mus-
cular.
Algunos

pacientes
pueden
tener una
presentacién
diferente a lo
anterior, con
debilidad en
los miuisculos
de la cadera,
muslos y
piernas, pre-
sentando di-
ficultad para
caminar,
dificultad
para doblar
o extender
las rodillas y
pies caidos.

Dado que existen
diferentes tipos de
distrofias de cintu-
ras la presentacion
clinica puede ser
muy variable.

El paciente puede
tener los musculos
comprometidos (no
todos) pequefios o
crecidos.

Puede haber dolor
muscular.

El paciente puede
tener debilidad de
miusculos distales
(los mas lejanos del
centro del cuerpo)
de miembros supe-
riores o inferiores.

Un tipo de distrofia
puede tener debi-
lidad de musculos
de la parte de atras
y medial del muslo.

Algunos pacientes
también  pueden
presentar debilidad
de los misculos
similar a las distro-
fias de Duchenne y
Becker.

Pueden tener seu-
dohipertrofia  de
los gemelos (o sea
gemelos crecidos)
que puede ser asi-
métrico, 0 sea mas
de un lado que de
otro.

Pueden tener pér-
dida de la capaci-
dad para caminar
en fases avanzadas.

En la distrofia mioténi-
catipo 1, se presenta la
miotonia incapacidad
de relajar un grupo
muscular después de
contraerlo.

Presentan  debilidad
en la cara, para la
masticacion, y en las
extremidades, catara-
tas, rigidez articular,
dificultad para comery
alteraciones en la voz.

En la distrofia miot6-
nica tipo 2, de inicio
en la adultez, se puede
presentar también de-
bilidad de miisculos de
la cara (no pueden ha-
cer mimicas, tienen la
frente lisa sin arrugas,
los péarpados caidos y
afeccién de movimien-
tos de los ojos).

Pueden tener debili-
dad en la parte distal
del antebrazo, muscu-
los de las manos y de
las piernas, miotonia y
rigidez dolorosa.

También puede haber
debilidad de los mus-
culos del cuello.

Existe una condicién
caracteristica de este
tipo de distrofias y son
las contracciones mus-
culares prolongadas o
sostenidas, conocidas
como miotonias, en
las que el paciente no
es capaz de relajar el
musculo.

Puede haber dolor
de predominio en los
miembros inferiores.

Algunos pacientes
pueden presentar un
compromiso de mus-
culos que es menos
comun, con afeccién de
los miusculos de cade-
ras, hombros y codos.




;COMO
SE
MANIFI-
ESTA MI
ENFER-
MEDAD?

CUALES
SONLOS
MUSCU-

AFECTAN
POR MI
CONDI-
CION?

Gufa de préctica clinica para la deteccién temprana, tratamiento, seguimiento
y rehabilitacién en pacientes con diagnéstico de distrofia muscular

Ambulatorio  tar-
dio: En esta etapa al
nifio le cuesta mucho
caminar, comienza a
caerse repetidamente
yno es capaz de subir
escaleras, levantarse
solo del piso o correr.
Al mismo tiempo
empieza a perder
la flexibilidad y los
musculos se vuelven
rigidos y “encogidos”,
lo cual conocemos
como contracturas.

No ambulatorio
temprano: Requiere
el uso de una silla de
ruedas para despla-
zarse e inicialmente
puede hacerlo de ma-
nera independiente y
mantener la postura,
sin embargo en esta
etapa comienza la
escoliosis o curvatura
inadecuada de la co-
lumna vertebral.

No ambulatorio tar-
dio: El nifio presenta
mayor debilidad en
las extremidades
superiores, siendo
cada vez mas dificil
el manejo de la silla
de ruedas. Ademas le
cuesta mas dificultad
mantener la postura
y pueden presentar-
se complicaciones
de otros sistemas del
cuerpo.

Afecta inicialmente
los miusculos proxi-
males: piernas,

brazos y tronco. Pos-
teriormente la enfer-
medad compromete
los musculos de la
respiracién y del co-
razoén.

Etapa tar-
dia:

Hacia la ter-
cera década
de la vida,
hay pérdida
de la capa-
cidad para
caminar y
no pueden
levantarse
solos, por lo
que es nece-
sario el uso
de una silla
de ruedas.

Al igual que
en la distro-
fia muscular
de Duchenne,
estos pacien-
tes presentan
complicacio-
nes en otros
sistemas del
organismo.

Afecta  ini-
cialmente
los musculos
proximales:
piernas, bra-
Z0s y tronco.
Posterior-
mente la
enfermedad
compromete
los musculos
de la respi-
racion y del
corazon.

Afecta prin-
cipalmente
los musculos
de la cara,
parte alta de
la espalda y
de los bra-
Z0s.

Ministerio de Salud y Proteccién Social

Afecta  principal-
mente los muscu-
los de los brazos y
piernas, sobre todo
los misculos que
estan mas distales
o lejanos al centro
del cuerpo.

Afecta principalmen-
te los musculos de la
cara, el cuello, los ante-
brazos, las manos y las
piernas.
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4. :Cémo se hace el diagndstico de las Distrofias Musculares?

4. ;:Cémo se hace el diagndstico de las Distrofias Musculares?

4.1 Distrofia muscular de Duchenne

En un paciente con distrofia muscular, los sintomas y los hallazgos en el examen
fisico pueden llegar a sugerir la enfermedad pero siempre debe continuarse el
estudio diagndstico de la enfermedad con exdmenes de laboratorio. Inicialmente
se sugiere medir en la sangre, una enzima conocida como CPK o creatina
fosfoquinasa -que se produce por la destruccién del musculo- pues la medicion
de sus niveles ayudan a diferenciar las distrofias de otras enfermedades que
tienen caracteristicas clinicas similares y permite incluso diferenciar entre los
tipos de distrofia muscular, puesto que en distrofias como la de Duchenne es
donde se obtienen los valores mas elevados de esta enzima.

Los rangos de CPK para distrofia muscular de Duchenne/Becker se encuentran
entre 185-36.000 Ul (unidades internacionales), con un promedio en los
diferentes de 10306.7+ 6658.5, y con tendencia a tener valores mas elevados
para Duchenne.

La electromiografia es otro examen que permite, mediante la evaluaciéon con
agujas en los musculos, obtener signos de enfermedad del musculo que ayuden
a apoyar el diagndstico de distrofia muscular. Este examen debe ser realizado
cuando se sospeche cualquiera de las distrofias tratadas en ésta guia.

Otro procedimiento diagndstico que se debe realizar asociado a la medicion de
CPK, es la biopsia del musculo, es decir, extraer una muestra o porcién de un
musculo afectado. Al cual se le aplican sustancias que reaccionan con el tejido
extraido cuando se tiene la enfermedad, permitiendo evaluar la cantidad y
calidad de la distrofina, proteina que permite la contraccion del musculo y que
en los pacientes con Duchenne se encuentra practicamente ausente.

Se puede utilizar la cuantificacién de estas proteinas mediante el procedimiento
Wester Blot: examen de laboratorio que genera una reaccién quimica entre la
proteina a identificar con anticuerpos creados para identificarla. Los anticuerpos
van marcados con una coloracién que al unirse la proteina genera una reaccion
quimica que permite ver la proteina.

Inmunohistoquimica

Para las distrofias que no se pueden diagnosticar o confirmar mediante la
realizacion de la biopsia del musculo, se requiere la realizaciéon de un examen
adicional conocido como prueba genética, en la que se estudian directamente
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el material genémico (ADN) que se encuentra dentro de cada célula y el cual
define el funcionamiento de nuestro organismo. Es asi como encontramos que
en los pacientes con distrofia muscular de Becker y Duchenne se presenta una
alteracién en el cromosoma X, en el gen que determina la produccién y calidad
de la proteina distrofina, de la cual depende la adecuada actividad y contraccién
de las células musculares.

4.2 Distrofia muscular de Becker

En este tipo de distrofia se presentan hallazgos similares a la distrofia muscular
de Duchenne en los laboratorios, pero con algunas caracteristicas que nos
permiten diferenciarlas:

Para los pacientes con distrofia muscular de Becker es posible encontrar niveles
de las enzimas musculares (CPK) en cifras altas pero no tan elevadas como en
Duchenne.

En la biopsia muscular, los pacientes con distrofia muscular de Becker presentan
una menor reduccién de la cantidad y calidad de la proteina distrofina. En
el estudio gendmico, se encuentra la alteracién en el mismo gen de distrofina
ubicado en el cromosoma X, pero es una alteracion diferente a la de Duchenne,
pues la mutacién permite seguir la produccién de la proteina, aunque de una
forma deficiente e inadecuada.

4.3 Distrofia Fascioescapulohumeral

En la distrofia fascioescapulohumeral se presentan valores de CPK que pueden
variar entre 17-5460, con un promedio de 624.5 + 764.4. Para su diagndstico
también se realiza electromiografia y biopsia muscular, para evidenciar las
alteraciones de las células musculares. El diagndstico molecular o genético se
realiza al detectar un defecto en el cromosoma 4.

4.4 Distrofia de cinturas

Este tipo de distrofia incluye varios subtipos que se manifiestan por gran
variedad de sintomas o diferentes formas de presentacion y cuyo diagndstico se
realiza por la deteccion de deficiencias de diversas proteinas, cada una especifica
para el tipo de distrofia de cinturas.

Podemos encontrar niveles variables de CPK entre 97-9000, con hallazgos en la
biopsia muscular que permite identificar la proteina ausente o deficiente. Una
muestra de sangre permite también efectuar el estudio molecular a partir del
ADN, en el cual se puede encontrar el defecto en el gen que produce la proteina
sospechosa.
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4.5 Distrofia Mioténica

En esta distrofia, la base del diagndstico es una prueba molecular consistente en
el reconocimiento de la expansion de la repeticién de tripletas en el cromosoma
19. Los deméas procedimientos diagndsticos mencionados en las anteriores
distrofias también son usados pues permiten hacer una evaluacién inicial de los
pacientes a quienes se sospecha distrofia miotdnica.

Qué es asesoria genética?

La genética es el estudio de la herencia, dedicada a estudiar cémo padre y madre
transmiten ciertos genes a sus hijos, y cdmo estos genes definen los diferentes
aspectos de los seres vivos. Algunas enfermedades, determinadas por las
caracteristicas de los genes, son por ello llamadas genéticas o hereditarias, como
las distrofias musculares.

Laasesoria genética es el proceso mediante el cual las parejas reciben informacion
con respecto a qué tan probable es que su hijo vaya a tener un trastorno genético.
También ayuda a determinar qué exdmenes pueden detectar anomalias o
trastornos genéticos hereditarios especificos. Después de la informacién dada,
cada pareja decide si les gustaria hacerse exdmenes o no.
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5.1 (Cuando y a cudles miembros de la familia se les debe hacer
asesoria genética?

Se recomienda aplicar un protocolo preestablecido de consejeria
genética, en familiares asintomaticos de pacientes con cuadro clinico
compatible con distrofia muscular de Duchenne y Becker. Se recomienda
la realizaciéon de las pruebas de Amplificaciéon de Ligacién Multiple
(MLPA) en los siguientes casos: Madre y hermanas del paciente que
planean tener un embarazo.

Serecomienda en familiares asintomaticos de pacientes con cuadro clinico
compatible con distrofia miotdnica aplicar un protocolo preestablecido
de asesoria genética por un equipo multidisciplinario. Se recomienda la
realizacién de las pruebas de deteccidn de la repeticion CTG (citosina -
tiamina - guanina) en los siguientes casos: Padre y madre del paciente
que planeen tener mas hijos, hermanos y hermanas del paciente que
planeen tener un hijo.

Se recomienda aplicar un protocolo preestablecido de asesoria genética
por un equipo multidisciplinario en familiares asintomaticos de pacientes
con cuadro clinico compatible con distrofia fascioescapulohumeral. Se
recomienda la realizacién de las pruebas de longitud del area D4Z4 en
los siguientes casos: Padre y madre del paciente que planeen tener mas
hijos, personas asintomadticas (padres, tios o hermanos) con historia
familiar de la enfermedad que planean un embarazo.

Se recomienda aplicar un protocolo preestablecido de asesoria genética
por un equipo multidisciplinario en familiares asintomaticos de pacientes
con cuadro clinico compatible con distrofia de cinturas. La definicién de
las pruebas confirmatorias y a quien hacerlas, se realizara de acuerdo con
el caso indice.
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s son las posibles complicaciones con las distrofias?

Tabla 2. Complicaciones de las distrofias musculares

Las contracturas Las contracturas La escapula ala- Esta enfermedad Debilidad
son una de las también forman da (la escapula es bastante musculary
razones por las que parte de las u omoplato so- variable en su contracturas
el nifio tiene mayor complicaciones bresale cuando presentacion, lo
discapacidad, de esta enfer- se empuja algo), que significa que
ademads generan medad al igual es una de las en pacientes con
un rapido progreso que la escoliosis, complicaciones el mismo tipo de
ala pérdida de lo cual genera mas frecuentes distrofia se pue-
la capacidad de mayor dificultad en esta distrofia den ver sintomas
caminar. La mas para la postura y se presenta completamente
importante es la y acelera la por debilidad distintos, lo
conocida contrac- pérdida de la de los musculos cual se debe
tura del tendén de capacidad para toracoesca- principalmente a
Aquiles (tend6n del caminar. pulares. Esta la gran cantidad
calcaneo, ubicado alteracion difi- de alteraciones
en la parte de atras culta levantar genéticas que
de la pierna, arriba los hombros, lo causan la distro-
del talén), la cual cual es necesa- fia de cinturas.
se produce por la rio para realizar
marcha en la punta actividades Se pueden
de los pies que es como peinarse, presentar
comun en los nifios cepillarse los alteraciones
con Distrofia mus- dientes, colgar en la columna
COM- cular de Duchenne, ropa o alcanzar vertebral como
PLIL- para compensar la objetos que es- lordosis o curva-
CA- debilidad muscular. tén por encima tura exagerada
clo- Otra complicacién del hombro; de esta. Las
NES frecuente es la ademds puede contracturas
MUS- escoliosis, la cual causar dolor (disminucién
CULO- aparece general- y problemas de la movilidad
ES- mente cuando el cosméticos. de una arti-
QUE- nifio ya ha perdido En la columna culacién) son
LETI- la capacidad de ca- vertebral comunes, entre
CAS minar y se encuen- también pueden ellas la afeccion
tra en una silla de generarse del tendén de
ruedas, debido a la desviaciones Aquiles (tend6n
alteracion postural o curvaturas del calcaneo,
la columna muestra exageradas ubicado en
una desviacion (escoliosis y la parte de
inadecuada hacia lordosis res- atras de la
un lado. pectivamente) pierna, arriba
como en otras del talén).
distrofias, pero Muchas de las
general ifestacione:
10 Son graves. de las Distrofias
de cinturas se
asemejan a las
presentes en
las Distrofias
musculares de
Duchenne/Bec-
ker, sin embargo
otras presentan
escasos sinto-
mas de este tipo.
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Con el avance de

la enfermedad y
especialmente
cuando el nifo ya
ha perdido la deam-
bulacién, aparecen
los problemas para
respirar. Esto se
debe a la debilidad
de los musculos
respiratorios, entre
ellos el diafragma,
y produce un
aumento del riesgo
de infecciones
respiratorias,

sobre todo por la
incapacidad para
toser y eliminar las
secreciones. Poste-
riormente también
serd un problema
durante el suefio y
aparece la dificul-
tad para dormir.
Todo esto podemos
sospecharlo cuando
el nifio comienza
con dolores de
cabeza, suefio exce-
sivo, se siente mas
fatigado y presenta
resfriados o gripas
que no se resuelven
rapidamente. Estos
pacientes llegan
generalmente a
falla respiratoria.

Por la debilidad
en los musculos
se presenta
alteraciones en
la respiracion,
que progresan
lentamente
hasta generar
gran disfuncién
respiratoria.

Se ha descrito
la pérdida de la
audicion en esta
enfermedad.
Aunque parece
estar mas
frecuentemente
relacionada con
la aparicion

de la Distrofia
Fascioescapu-
lohumeral en la
infancia.

Se pueden pre-
sentar altera-
ciones visuales
por dafios en
laretina (tela

o “pantalla”

del ojo donde
se proyectan
las imagenes),
principalmente
por alteraciones
en los vasos
sanguineos que
la nutren.

Si bien puede
haber alteracion
de los misculos
respiratorios,
no es frecuente
que esto

pase en esta
enfermedad.

Sin embargo, en
caso de obser-
var cambios en
la respiracién

o dificultades
para esta, es me-
jor consultarlo
y evaluar dichos
sintomas.

Ministerio de Salud y Proteccién Social

Por afeccién de
los musculos de
la respiracion,
las personas que
padecen esta
distrofia pueden
presentar desde
alteraciones en
la respiracion
hasta falla
respiratoria.

Debido ala
caida de los
parpados, los
pacientes pue-
den presentar
problemas

con su vision,
debido ala
imposibilidad
para mantener
el ojo abierto y
poder realizar
actividades
como leer, ver
television y
otras. Ademas
estos pacientes
comiinmente
presentan ca-
taratas o dreas
borrosas en

el cristalino o
“lente” del ojo,
el cual normal-
mente debe ser
trasparente.
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H : Lamas represen- : Las personas i Aunque son ¢ Pueden mani- : Los pacientes H
B ¢ tativaeslaCardio- : con Distrofia : pococomunes, : festarsecomo : con distrofia :
miopatia o dafio de Becker pre- se pueden pre- dificultades mioténica
en la funcién del sentan iguales sentar alteracio- del corazén usualmente
musculo cardiaco. complicaciones nes en el ritmo para bombear desarrollan
Esta complicacién cardiacas que del corazén y la sangre a los complicaciones
suele aparecer Duchenne pero la conduccién diferentes 6rga- cardiovascu-
tardfamente, pero ma4s tardia- eléctrica de nos del cuerpo lares, pero no
el nifio debe tener mente. este. o alteraciones precisamente
un seguimiento en el ritmo o la por el deterioro
o evaluacién de frecuencia de de la bomba
su corazon para los latidos del cardiaca sino
intervenir a tiempo, corazon. dg la andL_lc-
cion eléctrica

pues generalmente

progresa a una falla que es otra de

COM- del corazén, donde las funcio'nes
PLI- le cuesta mucha del corazén.
CA- dificultad bombear Generalmente
CIO- la sangre necesaria IS;IBOIJK::;H?:
NES para el cuerpo. esaqconduccién
(e eléctrica, lo
DIA- cual altera
CAS elritmo y la

frecuencia de
los latidos del
corazodn, cuan-
do esto pasa la
persona puede
desmayarse o
sentir mareos
o palpitacio-
nes, sintomas
alos cuales
debemos estar
muy alertas y
consultar inme-
diatamente si
se presentan.

Es importante que
el tratamiento de
la enfermedad se
acompaiie de una
adecuada dieta y
evaluacion por nu-
tricion, pues debido
ala quietud y sin
una adecuada ali-

Es importante
tener en cuenta
que los muscu-
los del aparato
digestivo tam-
bién pueden
afectarse con
la enfermedad,
por esta razon

mentacion, pueden puede haber
aparecer problemas problemas
de sobyepeso que para deglutir
posteriormente

(tragar) los ali-
mentos, lo cual
se siente como

llevaran a mayor di-
ficultad respiratoria

clo- y empeoramiento que se quedan
NES de las alteraciones atorados
de la columna y esto
G vertebral. genera compli-
TRO- Una de las com- caciones como
IN- plicaciones para el paso de .
TES- la alimentacién comida hacia
TINA- aparece con la difi- los pulmones y
LES cultad para tragar o posterior infec-

cion pulmonar
conocida como
neumonia.
Ademas el
movimiento del
bolo alimen-
ticio sera mas

deglutir los alimen-
tos. Esto porque la
debilidad muscular
afecta tardiamente
los musculos
encargados de este
proceso y el nifio

puede perder peso lento y puede
o desnutrirse, lo presentarse
cual necesita una estreflimiento.

intervencion ade-
cuada y a tiempo.
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Retraso en el desa-
rrollo del lenguaje
y otras funciones
cognitivas (memo-
ria, comprension,
etc)

Pueden presen-
tar discapacidad
cognitiva, es
decir, dificultad
para entender y
aprender.

Los pacientes
pueden tener
dificultades
para pronunciar
y coordinar las
palabras, lo que
se conoce como
disartria.

Los pacientes
pueden
presentar
problemas de
concentracién y
de la capacidad
de hablar.

Es posible

que presenten
dificultad para
aprender.
Pueden tener
mucho suefio
durante el dia y
dormir muchas
horas.

COM-
PLI-
CA-
Clo-
NES
DEL
SIS-

TEMA

NER-

VIOSO

Existe la
posibilidad de
presentar epi-
lepsia o ataques
convulsivos.

Pueden
presentar
anormalidades
en la formacién
del cerebro.

Puede haber
compromiso de
la deglucién o
capacidad de
tragar por el
compromiso de
la musculatura
de la cara.

La dificultad
para tragar
hace parte

de las com-
plicaciones
tempranas, de
predominio en
la distrofia mio-
tonica tipo 1

Durante las etapas
tardias de la enfer-
medad, el paciente
puede presentar
problemas en

la deglucién (o
para tragar), lo
cual genera un
compromiso nutri-
cional importante,
ademds puede
haber broncoaspi-
racion (cuando las
sustancias que van
para el estémago
se desvian por la
traquea hacia el
sistema respirato-
rio) y neumonias a
repeticién debido
a esto.

La disfagia o
dificultad para
deglutir o tragar,
hace parte de
las complica-
ciones de esta
enfermedad y
genera infeccio-
nes respirato-
PRE- rias a repeticion.
SEN-
CIA
DE
DIS-
FAGIA

SEVE-
RIDAD

EFEC-
TOS

Debido al trata-
miento con estos
medicamentos, el
nifio podra tener
un mayor riesgo

de presentacion de
cataratas, por lo
que es necesario el
seguimiento con un
oftalmélogo para
evaluar la aparicion
de estas. Ademas
puede tener

mayor riesgo de
fracturarse, porque
sus huesos se van a
volver débiles.

(@)
w
Sm

DA-
RIO!

TzZz0Aaw
m3ESEQE0 «
CEROTEE
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7. (Cuales son los cuidados que sedeben
tener con la alimentacién?

Los alimentos son una fuente de placer que compartimos con familiares y amigos,
ademads aportan los nutrientes necesarios para el crecimiento y desarrollo, para
mantener la salud y prevenir algunas enfermedades o sus complicaciones.

Es una responsabilidad social promover habitos de vida saludables. Invitamos
a las familias de los pacientes con distrofia muscular a seguir las guias
alimentarias para la poblacidon colombiana. En el presente texto se hace énfasis
en las recomendaciones que contribuyen a prevenir riesgos y complicaciones
propias de los diferentes tipos de distrofia muscular, en las distintas etapas y
circunstancias de la vida de cada persona.

El estado nutricional y la calidad de la alimentacién que acostumbran consumir
las personas con distrofia muscular, se evalian desde el comienzo de la
enfermedad; tanto el paciente como la familia y el médico tratante, deben estar
atentos a los cambios que ocurren durante la evolucién de la enfermedad.

Cuando se presenten alteraciones en el estado nutricional, dificultades para la
masticacion o la deglucién de los alimentos, trastornos digestivos o tratamiento
con esteroides; el nutricionista dietista profesional del equipo terapéutico, es
la persona responsable de orientar al paciente y a su familia para realizar los
cambios necesarios en su alimentacion.

1. http://www. icbf.gov.co/portal/page/.../POBLACIONMAYORDE2ANOS.pdf
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7.1 ;:Cémo hacer una alimentacién saludable para los pacientes
con distrofia muscular y su familia?

Una alimentacion saludable tiene cinco caracteristicas basicas:

Suficiente cuando aporta la cantidad de calorias y nutrientes necesarios, segin
la edad, el género y la actividad fisica, para alcanzar la estatura adecuada y
mantener un peso saludable.

Balanceada cuando contiene los nutrientes en las proporciones recomendadas
segln la edad y el sexo. Los nutrientes son: las proteinas que participan en
la formacién y el mantenimiento de: musculos, algunas enzimas, hormonas
y defensas del organismo; los carbohidratos que se convierten en glucosa,
constituyen la principal fuente de energia del organismo; las grasas ademas de
aportar calorias, facilitan la absorcién de algunas vitaminas. Las vitaminas y los
minerales hacen parte de la composicidon de sustancias y tejidos del cuerpo y
tienen diferentes funciones en el organismo.

Variada cuando incluye comidas preparadas con diferentes grupos de
intercambio de alimentos. La Tabla 3 describe los grupos conformados por
alimentos semejantes segtin su contenido de nutrientes (Ver figura 3).

Plato saludable de la

Familia Colombiana

Figura 3. Plato saludable de la familia Colombiana.
Plato con las proporciones de cada uno de los grupos de alimentos detallados en la tabla 3.
En amarillo estdn los cereales, pldtanos y tubérculos, en verde las frutas y verduras, en azul los ldcteos,
en naranja las carnes y equivalentes, en rojo las grasas y en violeta los aziicares.
Tomado de la “Guia alimentaria para la poblacién colombiana 2013.”
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Adecuada desde el momento del diagnéstico de la distrofia muscular, es
importante vigilar el consumo de: calorias, proteinas, calcio, vitamina D y fibra;
el consumo suficiente y mesurado de los nutrientes mencionado, junto con el
resto de nutrientes requeridos, contribuye a mantener un peso saludable, formar
musculos fuertes, construir huesos resistentes y mantener un buen habito
intestinal.

Inocua para prevenir los riesgos de infecciones o intoxicaciones producidas
por alimentos contaminados, por eso es importante tener en cuenta las buenas
practicas en la produccién, la manipulacidn, el almacenamiento y la preparacién
de los alimentos.

Usar agua y materias primas seguras

Conservar la higiene

No mezclar alimentos crudos y cocidos

Cocinar los alimentos completamente

Mantener los alimentos a temperaturas seguras.

Pl BN

Tabla 3. Grupos, intercambios de alimentos, principales nutrientes que aportany
cantidades recomendadas en una alimentacion saludable

Lacteos

Leches, yogures, queso. Helados,
malteadas y postres preparados
con leche

Proteinas, calcio, otros
minerales y vitaminas

3a4
porciones al dia

Carnes y equi-

Res, cerdo, pescados, mariscos,
pollo y huevo. Frijoles, lentejas,

Proteinas, vitaminas y
minerales

2a3
porciones al dia

valentes garbanzos, soya.
Naranja, mandarina, mango, Fibra, vitaminas, minerales 3a4
Frutas papaya, guayaba, melon, fresa, y carbohidratos porciones al dia
uva, ciruela, pera, manzana, pifia, Las de colores fuertes: rojo,
banano, etc. verde, amarillo, naranja
tienen mayor contenido
Tomate, zanahoria, ahuyama, de vitaminas; se sugiere
espinaca, acelgas, guisantes, re- consumirlas de diferentes 2a3
Hortalizas molacha, pimentén, pepino, apio, colores. porciones por dia
y lechuga, repollo, brécoli, coliflor,
verduras habichuela, etc.
Leguminosas Arveja, frjol o habas vedes
verdes
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Cereales, rai-
ces, platanos y

Trigo, centeno, cebada, avena,
maiz
productos de panaderia y cereales

listos para desayuno entero,

Carbohidratos:
Los cereales y productos
preparados con el grano

Segtin el requerimien-
to de calorias.
Los adolescentes y las

son preferibles por personas activas re-

tubérculos Papas, platanos, yuca, hame, su mayor contenido de fibra quieren mas calorfas,
arracacha y vitaminas por lo tanto, mayor

nimero de porciones.
sy Azlicar, miel, panela y los . Estos dos grupos
3 dulces* 3 alimentos procesados preparados : Carbohidratos i seconocen como 3
: : conestos. : : alimentos de alta :
B : 3 ¢ densidad calorica (en  :
3 Aceites, aguacate, nueces, semillas Grasas: pequeiias cantidades
y mani. Preferir los aceites, aguaca- tienen mayor cantidad
¢ Crema de leche, suero, crema { te, nueces, maniy semillas;  : de calorias). :
Grasas** agria, queso-crema, mantequilla, este tipo de grasas no contri- La cantidad reco-

margarinas, mantecas y coco

buyen a la produccién de
colesterol

mendada depende de
los requerimientos
de calorias de cada
persona.

o saseesses

Para prevenir los efectos producidos por el consumo de los derivados de los esteroides,

como el exceso de peso, el

aumento de los niveles de glicemia o triglicéridos, es recomendable moderar el consumo de azucares y carbohidratos

en general.

** Para prevenir la alteracién de lipidos -principalmente el colesterol y lipoproteinas- es importante tener cuidado con
el tipo y la cantidad de grasas.

Tabla 4. Complicaciones frecuentes en los pacientes con distrofia muscular relacionadas
con la alimentacidn, sus posibles causas y recomendaciones para prevenirlas

Consumo de esteroides

Si tiene dificultad para tragar, ver las reco-
~q q mendaciones para disfagia.
Consumo deficiente de calorias, probable- R p. . g o .
& ) ! o Se sugiere suministrar pequenas cantidades
Déficit de mente debido a: dolor, poco apetito, difi- A . .
X de alimentos, repartidas en seis a ocho
peso cultades para masticary tragar, problemas . 7
A R : a . comidas al dfa.
digestivos o falta de interés por la comida. Iy A
Aumentar la proporcién de alimentos de alta
densidad calérica.
Exceso en el consumo de calorias, probable-
mente porque: Incrementar el consumo de frutas y verduras.
En la familia se acostumbra consumir alimen- Aumentar la actividad fisica.
tos abundantes y de alta densidad calérica, Reducir el tamafio de las porciones.
Exceso de . . . . PP H .
eso no tiene horarios de comida organizados o Disminuir el consumo de calorias, princi-
P come mas por ansiedad. palmente los alimentos de alta densidad
Un estilo de vida sedentario. caléricas (azticares y grasas)
Consumo de esteroides o alteraciones hor-
monales que dificultan la regulacion del peso.
Evaluar la calidad de la alimentacion
Mejorar el consumo de proteinas: lacteos,
carnes y sus equivalentes
Factores hereditarios Mejorar el consumo de calcio: lacteos
. Masa 6sea deficiente Si el Nutricionista Dietista verifica que el con-
Osteoporosis

sumo de calcio en la alimentacidon, no alcanza
los 1.200 a 1.500 mg/dia recomendados; el
médico tratante define el tipo y la cantidad
de suplementos de calcio y vitamina D nece-
sario para mantener los huesos saludables.
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7. ¢Cudles son los cuidados que sedeben tener con la alimentacién?

Dislipidemia
(Alteraciéon
de los niveles
en sangre de:

¢ Factores hereditarios.
¢ Consumo excesivo de: grasas, colesteroly
¢ carbohidratos

: Colesterol elevado:

Disminuir el consumo de grasa en general:
Preferir: las carnes magras (sin grasa visible),

el pollo o pavo sin piel y lo lacteos descrema-
: doso “0” grasa.

Reducir el consumo de acidos grasos

: saturados:

Grasas derivadas de la leche: mantequilla,

: crema de leche, queso-crema, suero, crema
i agria

: Grasas de las carnes: mantecas, tocino,

i tocineta, la piel del pollo.

: Grasas vegetales: margarinas, manteca

i vegetal

C.()l(-!SSEX-‘Ol, Tratamiento con esteroides. Guzo y.aceite de el ..
triglicéridos : Preferir los acidos grasas poliinsaturadas:
y lipoprotei- : Aceites puros de girasol, maiz, soya

nas) :

Disminucién de la capacidad funcional de los
musculos del intestino.

: quios) secundaria a la disfagia.

Triglicéridos elevados:

Disminuir el consumo de Carbohidratos,

: principalmente los azicares.

Evitar el consumo de bebidas alcohdlicas.
Preferir los acidos grasos monoinsatu-
rados:

: Aceites de oliva y de canola; aguacate, nueces

(almendras, nueces del Brasil, mani, macada-

2 mia) y semillas (ajonjoli, girasol, calabaza).

Aumentar el consumo de alimentos fuentes
de fibra: granos, cereales integrales, frutas,
verduras y semillas.

Aumentar el consumo de liquidos a 8 6 mas

Estreiiimiento . - P vasos de: caldos, jugos o agua.
Bajo consumo de fibra y liquidos. . . .
. Si el aporte de fibra de los alimentos, no es
Consumo de suplementos de calcio. L. S o A
suficiente, el Nutricionista Dietista le indica
el tipo, la dosis y la forma de consumir suple-
mentos de fibra.
Modificar la consistencia de los alimentos:
Disminucion de la capacidad funcional de los blanda o semisdlida.
Disfagia musculos de la deglucién (Ingerir o tragar Suministrar comidas en pequefias cantida-
un alimento) des: seis a ocho veces al dia
Incluir alimentos de alta densidad calorfa.
A N Seguir las recomendaciones para prevenir los
Como consecuencia de la bronco aspiracion p R A
q . ; sintomas de la disfagia.
Infecciones (Paso de mucosidad o alimentos desde la A
R 2 p Tener en cuenta las buenas précticas en la
pulmonares faringe, el estomago o eséfago, alos bron-

preparacion de los alimentos para prevenir
¢ las infecciones de origen alimentario.

7.2 ¢(Es necesario el uso rutinario de vitaminas, suplementos
nutricionales o productos para el tratamiento de los pacientes
con distrofia muscular?

No siempre resulta necesario. Una alimentacion saludable aporta la cantidad
de vitaminas y minerales recomendados; el consumo excesivo, de algunas
vitaminas como las: A, D y E y el hierro, puede acumularse en el organismo y
ocasionar dafio a los 6rganos en los que se almacenan.
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No se recomienda el uso de creatina, glutamina, aminoacidos, acidos grasos
Omega 3, selenio, vitamina E o té verde; los estudios con dichos nutrientes,
sustancias o productos no han demostrado evidencia en mejorar la calidad de
vida de los pacientes con distrofia.

Unicamente se recomiendan los suplementos de calcio y vitamina D a los
pacientes que no logran consumir la cantidad suficiente para mantener unos
huesos saludables, en especial aquellos que reciben tratamiento con esteroides.
Antes de iniciar la suplementacién, es necesario que el nutricionista dietista
evalte su consuno y el médico tratante prescriba el tipo y dosis del suplemento
apropiado, con base en: los requerimientos, los riesgos y sus condiciones de
salud.

8. Dificultad para com

8.1 ;Cémo se sospecha la dificultad para comer?

En etapas avanzadas de la distrofia, la debilidad de los musculos de la boca y
la garganta puede llevar a problemas en la deglucién (disfagia), acentuando
ain mas los problemas nutricionales. A menudo, esto puede aparecer muy
gradualmente, lo que significa que puede ser dificil de detectar.

La deglucién normal requiere de la accién coordinada de un grupo de musculos
que permiten el paso del alimento desde la boca hasta el estémago pasando por
la faringe. Esta accién coordinada implica que la persona tenga sensibilidad y
fuerza suficiente en los movimientos que le permitan: tener un adecuado control
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8. Dificultad para comer

postural, sostener la cabeza, cerrar los labios, masticar, empujar con fuerza la

lengua, humedecer bien el alimento con la saliva y sentir que puede tragar con
la fuerza necesaria.

Los riesgos de tener una dificultad en la deglucién de los alimentos son la

neumonia por bronco aspiracioén, la desnutricién y la deshidratacidn.

Se sospecha de una dificultad para comer cuando:

La persona se cansa masticando y evita alimentarse.
Tose cuando esta comiendo.

Tiene dificultad para tomar liquidos o se atraganta cuando come alimentos
Secos.

Hay cambios en la voz después de comer, su voz es humeda.
Sale comida por la nariz.

Siente que lo que come se le queda pegado a la garganta.

Se demora para comer.

Le queda comida en la boca.

Tiene que tragar varias veces un bocado.

Tiene que triturar o licuar los alimentos para que le quede mas facil comerlos.

8.2 ;Qué cuidados se deben tener si se presenta dificultad para

comer?

Los cuidados que se recomiendan cuando hay dificultad para tragar son:

34

Tener una buena posicién al estar sentado y adecuar el momento de la
comida con un ambiente afectuoso y familiar.

Comer pequeiias cantidades de forma mas frecuente.

Identificar el tipo de alimentos que ofrecen mayor dificultad: liquidos o
sélidos.

Modificar la consistencia de los alimentos, espesar los liquidos y humedecer
los sélidos para facilitar la deglucion.

No mezclar consistencias en las comidas, elegir consistencias homogéneas,
como el puré o la sopa en crema.

Para la ingesta de medicamentos es mejor mezclarlos con yogur, en caso de
que sea posible por indicacién médica.

Estrategias posturales, ver figura 4:
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Figura 4. Estrategias posturales cuando hay dificultad para comer.
a. Poner el mentén hacia abajo para favorecer la fuerza de los miisculos de la garganta al tragar el alimento.
b. Poner la cabeza suavemente hacia atrds si la dificultad es en la fuerza de la lengua, asi serd mds fdcil limpiar la
cavidad oral.

e Respirar por la nariz, contener la respiraciéon y tragar, toser inmediatamente
y tragar de nuevo para asegurarse que la garganta quede limpia de residuos
del alimento.

e Realizar ejercicios neuromusculares que procuren mejorar el tono, fuerza,
amplitud, velocidad y coordinacién de los musculos de la boca, la faringe y el
cierre laringeo. Cuidando siempre evitar la fatiga muscular.

e Realizar ejercicios respiratorios que mejoren la coordinacién necesaria para
deglutir o tragar.

e Decidir con el médico tratante si es conveniente realizar un examen
radiolégico de la deglucién que confirme el riesgo de broncoaspiracion,
la conveniencia de modificar la textura de los alimentos y aclare algunas
estrategias que pueden mejorar la alimentacion.

e Decidir el uso de sonda de alimentacién para favorecer el aporte nutricional.
Esta sonda puede utilizarse de manera exclusiva segin la gravedad del
compromiso o alternarse con la ingesta via oral si el paciente responde al
consumo de algunos alimentos modificados en su consistencia, por ejemplo
alimentos tipo compota o papilla, o solo alimentos en consistencia liquida.

e Una terapeuta del lenguaje o fonoaudidloga, puede diseflar un plan de
tratamiento individualizado que beneficie un mejor desempefio cuando hay
dificultad para comer.
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9. ;:COmo hacer ejercicio y cuando iniciarlo?

9. ;:Cémo hacer ejercicio y cuando iniciarlo?

Los pacientes con distrofia muscular a menudo llevan un estilo de vida
sedentario, debido a la enfermedad y porque se les recomienda no realizar
ejercicios intensos por la creencia de empeorar el dafio muscular y acelerar la
progresion de la enfermedad, hecho que no se ha verificado; de tal manera se
crea un circulo vicioso con pérdida de la condicidn fisica y ganancia de peso que
aumentan la discapacidad.

Iniciar un programa de ejercicio en un paciente con distrofia muscular, permite
preservar la funcién el mayor tiempo posible y mantener el confort al evitar
complicaciones como las contracturas articulares, que consisten en pérdida de
la movilidad de la articulacién.

Para esto se cuenta con varias modalidades de ejercicio como: ejercicios de
fortalecimiento y el ejercicio cardiovascular, éste ultimo es el que permite
aumentar la resistencia del corazén y los pulmones (Ver figura 5).

Figura 5. Ejercicio cardiovascular
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También se tienen los ejercicios de estiramiento, aunque no han demostrado
que permitan mantener o recuperar la elasticidad de los musculos, es decir, la
capacidad de estirarse, en el caso de que la articulacién esté inmavil. Sin embargo,
si el niflo queda confinado alasilla de ruedas, debe iniciar con estiramientos
diarios y posicionamiento en el dia y noche que retrasen la aparicién de
retracciones (que se peguen los musculos) y preferiblemente se debe prolongar
la bipedestacién o posicionamiento en ambos pies con el uso de un bipedestador
el cual es un aditamento que permite mantener estirados los musculos flexores
de miembros inferiores (Ver figura 6).

Figura 6. Ejemplo de Bipedestador

Se presentan las posibles formas de entrenamiento de acuerdo al tipo de distrofia,
la posibilidad o no de caminar y la funcién residual de los pacientes.

9.1 Ejercicio en distrofia muscular de Duchenne y de Becker

Fase ambulatoria

Se recomienda realizar ejercicios de fortalecimiento de baja resistencia con
contraccién muscular sostenida (o sea contrayendo el musculo que estira la
rodilla o el codo o cualquier otra articulacién, dejandolo sostenido durante
6 segundos) o movilizando la articulacién (es decir, flexionando y estirando
el brazo, codo, cadera, rodilla o tobillo en movimientos repetidos durante 20
segundos, Para las fases de la distrofia muscular de Duchenne en las que el
paciente no tiene sintomas o aun es capaz de caminar.
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9. ;:COmo hacer ejercicio y cuando iniciarlo?

Se debe hacer énfasis en los grupos musculares de acuerdo a la debilidad del
paciente, por lo cual en este grupo se recomienda el trabajo de los musculos que
flexionan y extienden el codo, los que elevan los brazos y los muslos.

En la figura 7 se muestran ejemplos de cémo hacer una contraccién sostenida y
como hacer ejercicios con movimientos de la articulacidn, para las extremidades
superiores e inferiores.

Figura 7. Ejercicios con contraccion sostenida

En cuanto al peso que debe usarse va determinado por la resistencia del paciente,
siendo posible que alcance el 60%-80% del peso total que podria lograr levantar,
es decir, el paciente no debe cargar el peso maximo que pudiese tolerar, por el
contrario debe ser un peso menor. Sin embargo, éste es un calculo que debe ser
realizado por un especialista entrenado en el tema, para evitar las lesiones de las
fibras musculares y que sea de acuerdo a la capacidad de carga de cada persona.

Es posible evitar el deterioro por sedentarismo mediante el uso de bicicleta
asistida para piernas y brazos, tanto en nifios que caminan como para los
que estan en silla de ruedas, permitiendo mantener en lo posible el buen
funcionamiento de corazén y pulmones. Ademads, para los nifios que deambulan,
el habito de caminar de forma libre y espontanea les permite también mantener
el acondicionamiento fisico. La intensidad de este ejercicio se debe calcular
hasta el 60%-80% de la frecuencia cardiaca maxima que tenga el paciente con la
actividad fisica y la frecuencia es de 3 a 5 veces por semana.

38 | Universidad de Antioquia



Gufa de préctica clinica para la deteccién temprana, tratamiento, seguimiento
y rehabilitacién en pacientes con diagnéstico de distrofia muscular

También es importante dar inicio a un plan de estiramientos realizando un
calentamiento previo con movimientos articulares, masaje muscular y calor
seco o humedo en la region a estirar. Cada uno debe tener una duracién de 30
segundos y se deben repetir de 5 a 10 veces, si es posible se deben realizar
diariamente después del calentamiento y después de cualquier actividad fisica.
Estos estiramientos deben ser lentos y mantenidos (Ver figura 8).

Figura 8. Ejercicios de estiramiento

Fase no ambulatoria

Si el paciente conserva la capacidad de realizar agarres es posible realizar
entrenamiento de fuerza, si es necesario se usan adaptaciones para la fijacion del
peso a las manos, usando cargas a tolerancia del paciente o pesos libres, siempre
ordenado por un especialista.

En esta fase es posible evitar el deterioro por sedentarismo mediante el uso de
bicicletaasistida parapiernasybrazos; esdecir, siel pacientenolograporsu cuenta
realizar agarres o posicionar los pies dentro de un pedal, es posible adecuarlo
fijandolo con cintas de velcro que permitan mantener el posicionamiento de
manos o pies en el punto requerido; o usando un cicloergémetro (Ver figura 9),
que es un dispositivo similar a una bicicleta, en el que sélo se requiere poner las
manos o las piernas en los pedales, mientras el paciente permanece sentado en
una silla comun.

Figura 9. Ejemplo de cicloergémetro
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Otra opcion de entrenamiento es la terapia con hidro aerdbicos (ejercicios en
piscina), siempre y cuando se garanticen las condiciones de facil acceso para
personas en situaciéon de discapacidad y se mantengan las condiciones de
seguridad pertinentes que eviten accidentes.

Es importante crear adecuados habitos corporales que retrasen la aparicion
de deformidades con un posicionamiento diurno y nocturno alineado que
puede ser usado durante actividades de descanso como lectura, ver television,
juegos etc.

En el dia: El paciente debe evitar estar por tiempo prolongado en lasilla de

ruedas, debe buscar diferentes posturas que permitan estirar sus musculos y

relajar su cuerpo durante el dia:

e Posicién boca-abajo con una almohada debajo del abdomen que ayude a
disminuir la curvatura de la columna. En esta posicion puede recurrir
a cojines que deben ser ubicados debajo de la rodilla favoreciendo la
elongacion de los musculos que mas se retraen.

e En posicién boca-arriba debe permanecer con un cojin triangular sobre la
espalda que le permita mantener elevada la cabezayla columna lumbar
lo mas plana posible, los miembros inferiores deben mantenerse estirados
y con el uso de cojines laterales para evitar la posicion con las caderas
separadas.

e En posicion sentado debe mantener una postura alineada con apoyo de
cojines laterales si es necesario y mantener las piernas extendidas sobre
un banco o una superficie alta evitando la flexién prolongada de rodilla.

e Enesta fase es importante preservar la posicién de pie con apoyos externos
como el uso de extensores de rodilla y bipedestadores (Ver figura 6) que
van a estirar la musculatura retraiday a favorecer la carga de peso en pies.

En la noche: posicionamiento para dormir.
e Durante la noche se debe mantener la columna lo mas alineada posible,
hacer uso de una almohada cémoda.

e Si duerme lateralmente debe mantener una almohada suave de poco peso
entre las piernas para mantener la alineacion de la cadera.

e Si el paciente estd de acuerdo y tolera el uso de extensores nocturnos se
puede retrasar el inicio de las retracciones acompafnado del uso de ortésis
nocturnas.
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9.2 Ejercicio en distrofia muscular mioténica

En éste tipo de distrofia se recomienda la practica de ejercicios de fortalecimiento
de baja resistencia, siendo posible que alcance el 60% - 80% del peso total que
podria levantar, es decir, el paciente no debe cargar el peso maximo que pudiese
tolerar, o puede simplemente ser un peso libre que no represente una resistencia
alta, y siempre haciendo énfasis en los grupos musculares que el paciente tiene
mas débiles.

Los ejercicios de entrenamiento cardiaco y pulmonar son permitidos, tal y como
se describen para distrofia de Duchenne, dependiendo de la posibilidad de
deambular o no, y usando el 60-80% de la frecuencia cardiaca maxima que tenga
el paciente durante una actividad fisica. La frecuencia cardiaca maxima se puede
calcular con la formula 220 - edad, por lo cual, si un paciente tiene 20 afos su
frecuencia cardiaca maxima serd de 200 latidos/minuto.

El entrenamiento cardiaco y pulmonar representa en los pacientes tener una
posible mejora en el desempefio en las actividades de la vida diaria como lo son
bafiarse, comer, el aseo personal.

9.3 Ejercicio en distrofia fascioescapulohumeral

Se recomienda el ejercicio de fortalecimiento con resistencias moderadas, que
pueden ser pesos libres que no conduzcan a un esfuerzo maximo del paciente,
se debe hacer énfasis en la musculatura débil, realizando elevacién de los brazos
con o sin peso libre; para fortalecer la musculatura de la parte alta de la espalda
se usa, por ejemplo, empujar una pared con las manos, llevar los brazos atras con
los codos doblados, si es posible usando un peso libre (Ver figura 10).

Figura 10. Ejercicio de fortalecimiento en distrofia fascioescapulohumeral
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9.4 Ejercicio en distrofia de cinturas

Los ejercicios con cicloergémetro (Ver figura 9) y el entrenamiento de fuerza que
son aplicados a los otros tipos de distrofias pueden ser aplicados a pacientes con
distrofia de cinturas.

Se recomienda realizar ejercicios suaves dentro de limites confortables para el
paciente, con resistencias bajas a moderadas como se describe previamente, y
trabajando los musculos segun las alteraciones que tenga el paciente, para asi
evitar la inmovilidad prolongada.

9.5 Recomendaciones finales sobre ejercicio

Para las distrofias en general, la frecuencia del entrenamiento puede ser de 3
a 5 sesiones por semana, con periodos de entrenamiento cortos, de 15 a 30
minutos por sesién, que se pueden repartir en varios periodos durante el dia y
se pueden realizar aumentos progresivos de las cargas del 5% del peso cada dos
semanas, o de manera libre, segtin la tolerancia del paciente y prescripcién de un
especialista.

Para el entrenamiento de fuerza se pueden realizar tres series de cada ejercicio,
con las repeticiones toleradas por serie, maximo diez repeticiones, con descansos
de 90 a 150 segundos entre cada serie de ejercicios.

En términos generales ninguno de los ejercicios de fortalecimiento de baja
intensidad han demostrado efectos adversos importantes como el aumento de
la destruccién muscular, pero se puede presentar dolor muscular o aumento
de la fatiga o cansancio. En los ejercicios de alta intensidad si se corre el riesgo
de generar destruccién muscular, por lo cual no se recomienda la realizacién
de ejercicios de alta resistencia ni los que llevan al estiramiento del musculo
mientras se carga un peso, pues no se ha demostrado beneficios al compararlo
con el cuidado usual con terapia fisica.

A corto plazo, la ganancia de fuerza o de resistencia (capacidad para hacer las
actividades diarias) obtenida puede ser util para el paciente para mantener la
independencia para hacer las actividades cotidianas, por lo cual se debe evitar la
inmovilidad prolongada.

No se tiene claro el papel del ejercicio a largo plazo, no sabemos si los beneficios

se mantengan en el tiempo o si puedan tener consecuencias perjudiciales y
empeorar el dafio muscular.

42 | Universidad de Antioquia



Guia de practica clinica para la deteccién temprana, tratamiento, seguimiento
y rehabilitacién en pacientes con diagnéstico de distrofia muscular

10. ;Cuadles son las ayudas o aditamentos que sirven

pararealizar las actividades de la vida diaria,
caminar y desplazarse?

En este apartado se reune la informacién relacionada con las ayudas para la
marcha y la silla de ruedas cuando sean prescritas por el médico.

Existen varias ayudas para la marcha, una de estas son las ortésis (Ver figura
11), dispositivos o aparatos que dan soporte a las piernas cuando estan débiles
y mejoran la caminata.

Figura 11. Ortésis
a. Ortésis Tobillo-pie.  b. Ortésis rodilla-tobillo-pie.

10.1 Cuando los ninos caminan solos

e Ennifios con distrofia muscular de Duchenne que puedan caminar, se sugiere
el uso de ortésis rodilla tobillo pie (ORTP).

e La ORTP es ttil para prolongar la capacidad de colocarse de pie, caminar con
ayuda de otra persona y reducir el desvio de la columna hacia los lados o
escoliosis.

e Paraelusodela ORTP serequiere de un entrenamiento.
e Suuso puede ser, de algunas horas a la semana o de todo el dia.

e Tanto los niflos y sus familias aceptan muy bien el uso de la ORTP.

Ministerio de Salud y Proteccién Social | 43
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y desplazarse?

e Se sugiere el uso nocturno de ortésis tobillo pie OTP en nifios con distrofia
muscular de Duchenne que tengan capacidad de marcha para evitar las
contracturas del tobillo, corregir la marcha y mejorar el equilibrio.

10.2 Cuando se necesita alguna ayuda para caminar o cuando se
requiere sillas de ruedas

Las sillas de ruedas (Ver figura 12) deben contar con las caracteristicas basicas
para facilitarle a los nifios, adolescentes y adultos mantener la capacidad
para realizar las actividades por si mismos, trasladarse de un lugar a otro, y
transferirse de la silla a la cama, a otra silla a un carro, entre otras.

(Cudl es el momento indicado para la prescripcion de la silla de ruedas?

e Caidas recurrentes.

e Perdida de la alineacion postural en bipedo.

e Esalternativa para realizar desplazamientos largos o fuera del hogar.

e Dificultad para cambiar de posicion: de estar sentado a pararse y al contrario.

e Gran dificultad para mantenerse de pie (los pies estan apoyados en la punta
de los dedos).

(Qué tipo de silla de ruedas es mejor, la silla de ruedas manual o la silla
ruedas motorizada?

Figura 12. Sillas de ruedas.
a. Silla manual. b. Silla motorizada.

Se aconseja el uso de la silla de ruedas manual cuando exista:
e Buena coordinacion.

e Buena fuerza en miembros superiores.

e Buen agarre.
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Facilidad de propulsarla o impulsarla.
Habilidad para cambiar de posicion, también en la silla.

Ventajas de la silla de ruedas manual

Facil de transportar en bus, taxi, vehicular particular.
Uso adaptable en diferentes tipos de terrenos.
Puede ser manejada para sobrepasar obstaculos con mayor facilidad.

Se aconseja el uso de la silla de ruedas motorizada cuando:

Se tiende a inclinar el tronco hacia los lados o hacia adelante y hacia atras
para manejar la silla de ruedas.

Es visible la debilidad de los brazos para propulsar adecuadamente la silla
de ruedas manual.

Se requiere colaboracion para realizar actividades en la silla manual.
Propulsa la silla de ruedas manual con dificultad y solo en distancias cortas.

La seleccion de la silla de ruedas se realiza de acuerdo a la prescripcion :
médica. :
Realizar evaluaciones periddicas de la silla de ruedas para evaluar si :
requiere soportes adicionales tales como cojin abductor (para separar las ]
piernas) o soportes laterales para mantener la columna derecha, entre

otros. ]
Dentro de la evaluacién en la prescripciéon de la silla de ruedas, se
recomienda tener en cuenta el acceso a los lugares donde se utilizara tales
como el sistema de transporte: bus, carro, taxi, metro, buses articulados;
disposicidn de los espacios en la casa; acceso al colegio, y otros espacios
frecuentados por los usuarios.
Emplear lasilla de ruedas que se ajuste a las necesidades de cada paciente. :
Se debe hacer seguimiento a la adecuada utilizacion de la silla de ruedas. 3
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11. ;Cudl es el tratamiento farmacolégico
para los sintomas musculares?

Las distrofias musculares son enfermedades para las que no se conoce un
tratamiento curativo pero se dispone de medicamentos como los esteroides que
permiten tratar los sintomas musculo esqueléticos de la distrofia de Duchenne.
Los esteroides tienen efectos benéficos pero también pueden tener efectos
adversos por su uso cronico.

Actualmente no hay terapias disponibles y comprobadas que permitan aumentar
la expresion de la proteina que se ve afectada en las distrofias musculares.

11.1 ;Qué se debe saber de los esteroides?

Los esteroides son el inico medicamento que ha mostrado prolongar la capacidad
de marcha al evitar la progresion rapida de la pérdida de la fuerza muscular. La
meta es permitir que el paciente pueda caminar de forma independiente por un
mayor tiempo, lo que a su vez permite reducir el riesgo de otras complicaciones
como la escoliosis, los problemas respiratorios, cardiacos y ortopédicos como la
inmovilidad de las articulaciones.

11.2 ;Cuando iniciarlos, cuando suspenderlos y cudles usar?

Los pacientes que no tiene debilidad en los musculos no deben iniciar el
tratamiento con esteroides. S6lo se indica su uso en los pacientes con distrofia
muscular de Duchenne cuando se detiene la ganancia de habilidades de
movimiento que tiene el nifio a lo largo de su proceso de crecimiento, por lo tanto
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cuando un paciente que estd intentando caminar y subir y bajar escaleras, no
sigue desarrollando esta habilidad, o cuando en el examen fisico de un médico
experto, se evidencia la reduccion en la fuerza muscular comparativa con
evaluaciones previas, es el momento de iniciar el consumo de esteroides.

El inicio debe ser temprano apenas se detecten las alteraciones anteriormente
descritas, y siempre debe ser una decisiéon conjunta del médico tratante y los
padres, valorando los riesgos y beneficios del uso de la medicacién.

La suspension de los esteroides debe ser una decision discutida con los padres,
en el momento en que el paciente deje de caminar, pues se tiene la posibilidad
de que permita conservar la fuerza en los miembros superiores, reducir la
progresion de la curvatura de la columna conocida como escoliosis y retardar las
complicaciones respiratorias y cardiacas, pero exponiéndose a los efectos de su
uso a largo plazo.

En la actualidad se utilizan tanto la prednisona como el deflazacort, cuya eleccién
debe hacerse bajo criterios del médico tratante.

11.3 ;Cudles son los posibles efectos adversos de los esteroides y
qué hacer si aparecen?

Los esteroides pueden tener una aceptacion variable por los diferentes pacientes,
es decir que cada persona puede tener una respuesta diferente a la medicacion.
Dentro de los posibles efectos no deseados de este tratamiento se encuentran:
e Aumento de peso - cara “redonda”

e Crecimiento excesivo del vello del cuerpo

e Retardo en el crecimiento - tendencia a tener talla méas baja

e Retraso de la pubertad o maduracién sexual

e Cambios en el humor, en el temperamento y la atencién

e Susceptibilidad de tener infecciones graves

e Aumento de los niveles de presién arterial y del azticar de la sangre

e Gastritis y ulcera

e (ataratas

e Disminucién de la calidad del hueso

En el momento en que se presente alguno de estos efectos adversos, se requiere
de una consulta médica oportuna para realizar una adecuacion de la dosis y una
reduccién progresiva de la misma, pues es importante conocer que nunca se
debe realizar una suspensiéon abrupta del suministro del medicamento.
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12. ;Cudles son las cirugias que pueden

mejorar la condicion fisica?

La cirugia de fusién espinal, como se conoce la intervenciéon que proporciona
el enderezamiento de la columna vertebral, esta recomendada en pacientes con
inclinaciones de la columna (escoliosis) mayores a 20° grados. Este tratamiento
permite el mejoramiento de la posicion en la silla de ruedas, la apariencia fisica
y la calidad de vida de los pacientes con distrofia muscular. Es importante
aclarar que con el andlisis de los diferentes textos cientificos y la evidencia
disponible en el manejo de estas enfermedades, no es posible concluir que esta
cirugia mejorara la funciéon pulmonar, ni la dificultad respiratoria o que generara
un incremento en el tiempo de vida de los pacientes.

La cirugia de alargamiento del tenddn de Aquiles, es sugerida principalmente
en pacientes con distrofia muscular de Duchenne que todavia pueden caminar
y tienen pie equino (caminan en las puntas de los pies), esta intervencién puede
preservar la capacidad de caminar de manera independiente.

La cirugia de fijacién de la escapula (omoplato) se sugiere en pacientes con
distrofia muscular fascioescapulohumeral que tengan escapula alada (la escapula
sobresale cuando se empuja algo) y que no puedan alejar el brazo del cuerpo
(abducir) mas de 90° grados.

En pacientes con distrofia muscular que puedan o no caminar y presenten
contracturas articulares, se ha sugerido la cirugia de alargamiento tendinoso
para mejorar el movimiento y la independencia en actividades de la vida diaria.
Es importante resaltar tanto a los pacientes como a sus cuidadores, que la
decision final acerca de la realizacién o no de alguno de estos procedimientos
debe ser un consenso entre la familia, el paciente y su grupo médico, donde
podran tenerse en cuenta riesgos y beneficios. Como todo el tratamiento de la
enfermedad, siempre sera una decision basada en las preferencias y necesidades
del paciente.

Ademas es necesario un adecuado examen por parte de anestesiologia y

otros especialistas para evaluar la funcidon del corazén y respiratoria, y definir la
pertinencia de los procedimientos quirurgicos.
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13. (Qué se puede hacer para tener una mejor

adaptacién sicoldgica e integracién social?

Con el diagnéstico de distrofia muscular vienen muchas necesidades, mas alla
del tratamiento farmacoldgico o la terapia fisica para los pacientes. La salud
mental constituye un aspecto muy importante no solo de los nifios o adultos
con distrofia sino también de sus padres, cuidadores, parejas, entre otros.

A través del tiempo y mediante la interaccién con pacientes y familias de
pacientes con enfermedades neuromusculares como la distrofia muscular se
han encontrado diversos estudios y analisis que permiten ilustrar los cambios
tanto psicolégicos como sociales de este grupo de personas. Con la enfermedad,
los trastornos psicosociales son comunes, generados principalmente por el
estrés por conseguir una adecuada atencién médica, el tratamiento indicado,
incluso causado por sentimientos de culpa de parte de los padres, problemas
para la inclusién social del nifio, en la escuela, o del adulto en el trabajo; estas y
otras razones generan aislamiento, depresion, dificultades en el aprendizaje,
la atencién y en lainteraccion en diferentes ambitos.

En consecuencia, se recomienda la intervencién psicolégica como método
preventivo y terapéutico de cualquier anormalidad mental. La psicoterapia
y el acompaflamiento de un trabajador social como parte del equipo de
trabajo encargado de estos pacientes, es indispensable para ayudar a las familias
en la aceptacion de los distintos cambios que trae consigo la enfermedad,
principalmente por su condicién progresiva que genera momentos de duelo
con la pérdida de habilidades motoras como la marcha, postura, deglucién.
Con una adecuada atencion en salud mental, se logra una mejor intervencién
integral y una disminucién en sintomas como la ansiedad, la ira, irritabilidad,
impotencia, ademas de una mejoria importante en la atencién del paciente.

Las interacciones sociales pueden verse beneficiadas al generar mayor confianza
y aceptacion de la condicidn no solo de parte del paciente sino de las personas
que comparten a diario con este. La terapia familiar es una buena opcién para
mejorar el funcionamiento familiar y promover la apropiada adaptacion y
ajuste psicosocial del nifio; por esto se sugiere que desde los mismos padres o
cuidadores se manifieste cualquier inquietud y se busque el apoyo no solo en
el equipo médico sino también en otras familias con experiencia en la situacion.
Una gran ayuda para aquellos pacientes en fases terminales de la enfermedad o
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incluso desde estadios tempranos, es la intervencion de un equipo especializado
en cuidados paliativos, que brinde apoyo respecto al sufrimiento y la toma de
decisiones dificiles durante el transcurso de la enfermedad, ademas de mejorar
la calidad de vida del paciente y su familia.

14. ;:Cémo se debe hacer el seguimiento clinico

a las distrofias musculares?

El seguimiento clinico de los pacientes con distrofia muscular se debe hacer de
acuerdo a las complicaciones y segun criterio de médico tratante. Sin embargo,
existen ciertas condiciones que deben ser aplicadas para todos los pacientes con
diagnoéstico de distrofia muscular:

e Serecomienda que los pacientes con distrofia muscular de Duchenne deben
ser evaluados por cardiologia pediatrica en el momento en que se haga el
diagnoéstico de la distrofia, independiente de la condicién clinica.

e En pacientes con distrofia muscular de Duchenne y Becker se recomienda
realizar un electrocardiograma en el momento que se realice el diagnéstico
de la enfermedad, para detectar la afeccién del corazén.

e Se sugiere realizar una polisomnografia anual en pacientes con distrofia
de Duchenne, Becker, Miotdnica o de Cinturas en caso de que presenten
apnea del suefio, es decir, dificultad para respirar y episodios de paro de la
respiraciéon durante el suefio, falla para respirar, disminucién de la funcién de
los pulmones y cuando el paciente pierde la marcha independiente.

e En pacientes con distrofia muscular de Duchenne se recomienda la
realizacién de radiografia para diagnosticar escoliosis -o curvatura de la
columna- en edades entre los 10 y 14 afios de edad, o cuando se pierda la
capacidad de caminar y se requiera el uso de silla de ruedas, o cuando se
observe deformidad en la columna.

e En pacientes con distrofia muscular de Becker se recomienda la realizacién
de radiografia para diagnosticar escoliosis en el momento en que se pierda
la capacidad de caminar y se requiera el uso de silla de ruedas, o cuando se
observe deformidad de la columna.

e Se sugiere la realizacion de densitometria 6sea y mediciéon de niveles de
vitamina D en el momento del diagnéstico de distrofia muscular de Duchenne,
en el momento de iniciar tratamiento con esteroides y cada afio mientras
dure el tratamiento o si presenta historia de una fractura.

e Elseguimiento del tratamiento con esteroides se debe hacer de acuerdo con
el criterio médico. Se debe realizar una estricta monitorizacién de la dieta,
del peso, la talla, la piel, la funcién pulmonar y de los cambios en el humor o
afectivos.
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15. (Qué se puede hacer para mejorar la respiraciéon?

En el momento en que el paciente tenga dificultad para respirar se debe
iniciar un estudio de la funcién pulmonar para disminuir las complicaciones
y hospitalizaciones por esta causa. Luego de detectar el mal funcionamiento
pulmonar se debe iniciar un programa de terapia respiratoria.

Se deben prevenir los cuadros infecciosos respiratorios, evitando el contacto
con personas que estén con gripa, pues un resfriado comin puede extenderse
hasta la infeccion de los pulmones causando neumonia. Por ello es indispensable
promover una buena higiene de las manos entre cada uno de los miembros de
la familia: lavarse las manos con agua y jabén durante al menos 20 segundos
especialmente después de toser o estornudar y al momento de sentarse en la
mesa para ingerir los alimentos (Ver figura 13). Los desinfectantes para manos
a base de alcohol que contengan por lo menos el 60% de alcohol también son
eficaces después de un adecuado lavado de manos.

Anime a todos en su casa para practicar la higiene respiratoria, cubriendo la tos
y los estornudos con pafiuelos desechables o con el brazo. Tirar los pafiuelos en
un recipiente de desechos después de su uso.

Entre los compafieros de cuarto y miembros de la familia inmediata, insistir en
la importancia de no compartir cubiertos y vasos, y animarles a evitar tocarse
la cara, sobre todo después de manipular los elementos compartidos, como los
teléfonos.

Figura 13. Adecuado lavado de manos
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Alternativas para evitar las complicaciones y
hospitalizaciones de origen respiratorio

Respiracion Diafragmatica: El paciente debe acostarse boca-arriba y se le
pide que respire lenta y profundamente por la nariz, debe mantener los
hombros relajados y la porcién superior del térax (pecho) quieta permitiendo
que suba el abdomen. Luego se le pide que deje salir el aire mediante una
espiracion controlada por la nariz, repitiendo de 3 a 4 veces. Cuando entienda
el patrén se le dice que respire por la nariz ylo bote por laboca, se puede
practicar sentado recostado sobre una almohada.

Respiracion segmentaria: expandir areas localizadas del pulmdén mientras
otras quedan quietas. El paciente se ubica boca-arriba, el cuidador coloca las
palmas de la mano sobre la cara lateral de las costillas inferiores y se le pide
al paciente que espire y sienta el movimiento descendente y hacia dentro de
la caja toracica, mientras el cuidador ejerce una presién firme siguiendo el
mismo movimiento. Esta misma se puede realizar en posicién sentado (Ver
figura 14).

figura 14. respiracion segmentaria

Ejercicios de movilizacion de térax. Son movimientos que combinan la
respiracién profunda con movimientos activos del tronco y de las extremidades
(Ver figura 15).

El paciente se puede sentar en una silla o banco debe inclinar el tronco a un lado
para inspirar (tomar aire) y al otro para espirar (botar el aire) con las manos
arriba de la cabeza. Sile cuesta trabajo, el cuidador puede ayudarlo sosteniéndolo
de las manos o también se pueden ayudar de un bastén.
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figura 15. ejercicios de térax

El paciente sentado en una silla inspira luego debe llevar el tronco hacia
adelante cuando realiza la espiracidn, puede ser ayudado con un bastén el cual
sostendra el cuidador junto con las manos del paciente si es necesario.

Movilizacién de la porcion superior del torax (pecho) y los hombros. El
paciente se encuentra sentado y lleva los miembros superiores hacia arriba
mientras toma aire, ayudado por el cuidador y luego flexiona el tronco hacia
adelante y baja los brazos mientras bota el aire.

Aumentar la espiracion durante la respiracion profunda. El paciente se
ubica boca-arriba conligera flexién de caderas y rodillas, el cuidador acompafia
el movimiento de flexién de una rodilla
contra el pecho cuando realice una
espiracion y luego lo repite con la otra,
esto empuja el abdomen hacia arriba
contra el diafragma para ayudar a la
espiracion.

Uso del incentivador respiratorio. Otra
alternativa para el fortalecimiento de la
musculatura respiratoria y mejorar la
movilizacién de secreciones, es el uso
del incentivador respiratorio, que es
un dispositivo que el paciente insufla
(sopla) movilizando las estructuras que
hay en el interior (Ver figura 16).

figura 16. incentivador respiratorio
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Manejo de tos. Es necesario un manejo de tos adecuada para mantener los
pulmones limpios y eliminar la obstruccién de las vias respiratorias. Para
esto los pacientes deben aprender la importancia de una tos eficaz, como
producir una tos voluntaria y cuando toser.

Recomendaciones iniciales para el manejo de la tos:

e Estar sentado hacia adelante es la mejor posicién para toser, el cuello
debe estar flexionado para que la tos sea mas cémoda

e Se debe ensefar al paciente la respiraciéon diafragmatica haciendo una
inspiracion profunda, luego debe generar una tos brusca y profunda para
que sienta la acciéon de los musculos abdominales.

e Tos asistida manualmente: Con el paciente boca arriba, el cuidador pone
las dos manos una sobre otra en el abdomen del paciente, le pide que inhale
lo mas hondo posible y cuando bote el aire el cuidador ejerce una fuerza
hacia arriba al tiempo que el paciente estd tosiendo, lo cual desplaza el
diafragma hacia arriba para que sea una tos mas forzaday eficaz, se debe
evitar la presion directa sobre la apofisis xifoides.

Limpieza bronquial / drenaje postural:

El objetivo es facilitar que las secreciones salgan al exterior utilizando diferentes
posiciones y la fuerza de la gravedad. El drenaje ha de realizarse de modo regular
en casaen el caso de pacientes que se encuentren con secreciones por un episodio
gripal y el medico haya referido que no cursa con una infeccién bronquial,
inflamaciéon o espasmos debido a que en estos casos puede estar contraindicado
(debe consultar con un especialista).

e Sentado sobre una silla o cama con una almohada por detras de la
espalda se aplican movimientos de percusién debajo de la clavicula. La
percusion son golpes repetidos con la mano ahuecada sobre el térax para
favorecer el desprendimiento de secreciones en el pulmoén.

o El paciente sentado apoyado sobre una mesa se percute por encima de la
escapula o paleta.

Precauciones: este drenajeno debe aplicarse después de una comida, puede
estar apoyado por su terapeuta respiratorio quien le ensefiara que debe hacer
y cudl es el momento indicado para realizarlo, cuando él no esté en casa.

Duracion y frecuencia de los ejercicios respiratorios:

e Deben implementarse como rutina diaria y realizarlos de 15 a 30 minutos
segun tolerancia del paciente, no se deben exceder en mas de 4 respiraciones
profundas seguidas porque puede producir hiperventilacién, cada 4
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respiraciones profundas debe asignarse un tiempo de descanso para que el
paciente retome su ritmo respiratorio.

e El drenaje postural debe realizarse cada vez que el paciente se encuentre
con secreciones y puede repetirse de 2 a 3 veces en el dia en diferentes
jornadas segun la necesidad y teniendo las precauciones anteriormente
mencionadas. Siempre estar atento a la comodidad del paciente y la certeza
de que se encuentra sin mareo o con algin otro sintoma que antes no
manifestara.

e La enseflanza del mecanismo de la tos puede adoptarse como medida
preventiva para que el mecanismo sea mas efectivo en el momento de
necesitarlo, por ejemplo durante episodios gripales con dificil manejo de la
expectoracion.

Se hace claridad en que todos los ejercicios respiratorios para evitar
complicaciones y mejorar el patrén respiratorio deben ser dirigidos por un
profesional entrenado para ello.

! Fatiga, mal dormir, pesadillas o temores nocturnas, dolores de cabeza :
especialmente después de despertar, confusion, desorientacién, ansiedad,
falta de apetito, pérdida de peso, voz débil o tenue, tos no productiva.

1. Aumento en el nimero de respiraciones por minuto.

2. Cambios de color (color azulado) alrededor de la boca, ufias, manos, piel
palida.

3. Aleteo nasal.

4. Retracciones: se hunde por debajo del cuello o bajo las costillas con cada
inspiracion para llevar mas aire a los pulmones.
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16. Conclusiones de esta guia para pacientes y familiares

Los pacientes con distrofia muscular deben recibir una atencién integral. Se debe
definir en forma oportuna el diagnéstico, y desde este momento, el tratamiento
oportuno para controlar los sintomas y mantener un mejor estado general del
paciente, un proceso de rehabilitacion integral para favorecer el mantenimiento
de las funciones e independencia para las actividades de la vida diaria el maximo
tiempo posible, la deteccién temprana de las complicaciones, el seguimiento de
acuerdo con el criterio de los médicos tratantes y la asesoria genética al paciente
y sus familiares para definir el riesgo de nuevos casos de la enfermedad, todo lo
anterior para permitir generar una mejor calidad de vida para el paciente y sus
familiares.

Los pacientes con distrofia muscular y sus familiares deben estar informados
sobre los componentes del proceso de atencién integral, de manera que puedan
ser miembros activos en el cuidado y, conozcan los momentos en los que se debe
implementar cada intervencién.

El conocimiento de las caracteristicas clinicas de los diferentes tipos de distrofia
muscular por medio de una guia de practica clinica, permite a la poblaciéon general
identificar de forma temprana signos que hagan sospechar la enfermedad para
consultar en forma oportuna a un médico informado, que conozca este tipo de
enfermedades.

Se debe realizar un entrenamiento a los pacientes y familiares en la identificacién
de los sintomas que hagan sospechar dificultad para la alimentacién, con el
proposito de consultar con los profesionales indicados.

Es fundamental que los pacientes conozcan el papel del entrenamiento fisico
como una posible via para preservar el equilibrio y buen funcionamiento del
sistema musculo esquelético, que determina mayor estabilidad para caminar,
para sentarse, para realizar las actividades de la vida diaria y mantener la
independencia de los pacientes.

Cada familia debe identificar los componentes de una dieta balanceada y la
importancia de la alimentacién en familia como una estrategia para preservar un
adecuado estado nutricional y lograr un mejor estado general de los pacientes,
disminuir riesgo de complicaciones y generar un espacio para compartir con los
seres queridos.

Los pacientes y sus familiares deben tener la posibilidad de contar con un equipo
de profesionales que atiendan sus necesidades y los orienten en la forma mas
adecuada de mantener su calidad de vida y cuidar su estado de salud.
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