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Resumen

Introduccién: Las distrofias musculares son tras-
tornos miogénicos hereditarios caracterizados por una
atrofia muscular progresiva y una debilidad de distri-
bucién y gravedad variable. La poblacién de Republica
Dominicana es fruto de una mezcla de etnias, hacién-
dola portadora de una herencia cromosémica y ADN
diverso, siendo susceptibles a poder presentar cualquier
desorden de cardcter hereditario.

Material y métodos: Con una muestra de 17 pacientes
obtenidos entre septiembre 2019- marzo 2020, se realizé
un estudio retrospectivo, descriptivo y transversal, en el
cual se hizo una revisién de los expedientes de la clinica
de miopatias en la consulta de neurologia pedidtrica
del Hospital Infantil Doctor Robert Reid Cabral, para
describir el perfil clinico de los pacientes con distrofia
muscular y los hallazgos de electromiografia en los casos
que la misma.

Resultados: se encontré que la distribucién de la edad
correspondié a 5-9 afios en un 53%, siendo el sexo

Abstract

Introduction: Muscular dystrophies are heredi-
tary myogenic disorders characterized by progressive
muscular atrophy and weakness of variable distribution
and severity. The population of the Dominican Repu-
blic is the result of a mixture of ethnic groups, making
it the bearer of a diverse chromosomal inheritance and
DNA, being susceptible to presenting any hereditary
disorder.

Methods: With a sample of 17 patients obtained
between September 2019-March 2020, a retrospec-
tive, descriptive and cross-sectional study, in which a
review of the files of the myopathies clinic was made in
the pediatric neurology consultation of the Children's
Hospital Doctor Robert Reid Cabral, to describe the
clinical profile of patients with muscular dystrophy and
the electromyography findings in the cases with the
same.

Results: The age distribution corresponded to 5-9
years; 53%, being the masculines, the most frequent
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masculino, el mds frecuente. En el 70.59% presentaron
antecedentes familiares de distrofia muscular. Los prin-
cipales motivos de consulta fueron cansancio y caidas
frecuentes.

Conclusién: En los hallazgos de electromiografia, el
porcentaje de pacientes que presentd esta prueba con
alteraciones fue de 88.24% y sin alteraciones el 11.76%.
Esto nos demuestra, la gran utilidad de dicho estudio
en el diagnéstico de las distrofias musculares en paises
donde no se cuenta con estudio molecular, siendo una
de las pruebas esenciales en el abordaje diagnéstico de
los pacientes con sospecha clinica de dichas patologfas.

abras clave: Distrofia muscular, electromiografia,
Palab | Distrofi l lect g fi
prednisona.

Introduccién

Las distrofias son un grupo de trastornos heredita-
rios que provocan debilidad muscular y pérdida del
tejido muscular, las cuales empeoran con el tiem-
po, las misma estdn contenidas dentro de un grupo
mayor de patologias conocidas como miopatias ya
que comprometen el musculo estriado en forma
primaria, excluyendo cualquier otra enfermedad
que se origine en la unidad motora (neurona moto-
ra, axén o unién neuromuscular)® 2.

Las distrofias musculares (DM) son un grupo de
afecciones hereditarias (enfermedades genéticas), lo
cual significa que se transmiten de padres a hijos.
Son un grupo de mis de 30 que causan debilidad y
degeneracién progresivas de los musculos esquelé-
ticos usados durante el movimiento voluntario. Es-
tos trastornos varfan en la edad de inicio, gravedad,
y patrén de musculos afectados. Todas las formas
de distrofia muscular empeoran a medida que los
musculos degeneran y se debilitan progresivamen-
te. La mayoria de los pacientes finalmente pierde la
capacidad de caminar’.

Son mds o menos raras dependiendo del tipo espe-
cifico. La distrofia muscular de Duchenne (DMD)
es la distrofia muscular mds frecuente (1 para cada

sex. In 70.59%, there was a family history of muscular
dystrophy. The main reasons for consultation were
fatigue and frequent falls.

Conclusion: In the electromyography findings, the
percentage of patients who presented this test with alte-
rations was 88.24% and 11.76% without alterations.
This result shows us the great utility of said study in
the workup of muscular dystrophies in countries with
no availabilities for molecular studies, being one of the
essential tests in the diagnostic approach of patients
with clinical suspicion of said pathologies.

Keywords: Muscular dystrophy, electromyography,
prednisone.

3,500 varones que nacen), la segunda es la distrofia
de Becker (DMB) (1 para cada 30,000 varones que
nacen). Los otros tipos son mds raros (por ejemplo,
la distrofia de cinturas ocurre en solo 1.3% de los
pacientes con distrofia muscular). El tipo oculo-
faringeo es mds comun en Francia y Canadd y el
tipo de distrofia muscular distal es mds comun en

Suecia®.

No se sabe con exactitud cudntas personas de todas
las edades tienen distrofia muscular de Duchenne
o Becker en los Estados Unidos, pero se estima que
sean de 1 de cada 5600 a 7700 hombres de 5 a 24
afos. Esta cifra es aproximadamente igual a la pre-
valencia de 1.3 a 1.8 por cada 10 000 hombres de
5 a 24 afos™°.

La poblacién de Republica Dominicana es fruto de
una mezcla de etnias, haciéndola portadora de una
herencia cromosémica y ADN diverso, siendo sus-
ceptibles a poder presentar cualquier desorden de
cardcter hereditario.

Material y métodos

Se realizé un estudio retrospectivo, descriptivo y
transversal. En el cual se hizo una revisién de los
expedientes archivados y localizados de la clinica de
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miopatias en la consulta de neurologia pedidtrica
para describir el perfil clinico de los pacientes con
distrofia muscular y con hallazgos positivos de elec-
tromiografia. La muestra estuvo conformada por 17
pacientes atendidos en el departamento de Neuro-
logia del Hospital Infantil Dr. Robert Reid Cabral
con diagndstico o sospecha de distrofia muscular.
Se excluyé a los pacientes con electromiografia no
realizada. Los resultados fueron tabulados con pro-
gramas informdticos del paquete Microsoft Office
tales como: Excel, Word y analizados en tablas de
frecuencia simple. El proyecto fue sometido y apro-
bado por el comité de investigacién del Hospital
Infantil Robert Reid Cabral.

Resultados

En nuestro estudio podemos observar que el rango
de edad mds frecuente en el cual los pacientes eran
diagnosticados o acudian a la consulta de neurolo-
gia correspondia a 5-9 afios para el 53% y 10-14
afos para el 35%. El sexo mds afectado fue el mas-
culino con un 76.47%. El 23.53% restante fueron

mujeres (ver cuadro 1).

Los pacientes con antecedentes familiares repre-
sentaron el 29.41% y sin antecedentes familiares el
70.59%, al considerarse una enfermedad letal rece-
siva ligada al cromosoma X (ver cuadro 1).

Dentro de los motivos de consulta las caidas fre-
cuentes y el cansancio representaron el 88% y el
dolor muscular se cuantificé en un 24%, estos
datos se corresponden con las estadisticas de las
distrofias en sentido general en comparacién con
estudios internacionales (ver cuadro 1).

Dentro de las manifestaciones clinicas la valoracién
de la fuerza muscular evidencia una disminucién
de 3/5 en el 64.71%, 2/5 en el 23.53% y 4-/5 en el
11.76%, un hallazgo frecuente en grados variables,
pero siempre presente. Los REM se encontraban

disminuidos en el 71% y ausentes en el 29% de los
pacientes. La alteracién de la marcha presente en el
100% de los pacientes. El tono muscular, hipoté-
nico en el 47% de los pacientes, retraso motor en el

53% y disfagia en el 6%.

Dentro de nuestro estudio la CPK fue dividida
en: rango de distrofia, no distrofia y no realizada,
partiendo como rango de distrofia, valores por en-
cima de 4 veces el valor normal como se clasifica
para DMD, donde el 52.94% de los pacientes se
encontraba en este renglén, el 29.41% no distro-
fiay el 17.65% no realiz6 la prueba. La LDH fue
encontrada en el 23.53% a resultados alterados;
el 11.76% normales; el 64.71% no realizé dicha
prueba. La aldolasa se toma como referencia un
rango > 8 como alterada, < 8 normal y no realiza-
da. Para rango > 8 tenemos un 47%; no realizada
tenemos 53%, dicho resultado nos arroja que todos
los pacientes que se realizaron la prueba tuvieron
alteraciones. En los hallazgos de electromiografia,
el porcentaje de pacientes que presentd esta prueba
con alteraciones fue de 88.24% vy sin alteraciones el

11.76% (ver tabla 1).

Para el abordaje terapéutico de los pacientes con es-
tas patologias nos enfocamos en los pardmetros de
manejo establecidos en las guias de manejo estan-
darizadas de aceptacién internacional, los pacientes
en el 47% de los casos fueron manejados con este-
roides siendo la prednisona el utilizado, un 12%
recibieron fisioterapia. Cabe mencionar que, debi-
do al cardcter retrospectivo, no se incluyé algunas
variables de interés, como si el paciente caminaba al
momento del inicio del esteroide, dato a tomar en
cuenta en futuras investigaciones.

Discusion

En nuestro estudio podemos observar que el rango
de edad mads frecuente en el cual los pacientes eran
diagnosticados o acudian a la consulta de neurologia
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Cuadro 1. Diagnostico no molecular en pacientes con distrofia muscular, perfil clinico y de electromiografia,
consulta neurologia hospital infantil Dr. Robert Reid Cabral, septiembre 2019- marzo 2020. n=17

Diagnostico no molecular
6%

3
m DMD 3 = DM D/B
Distrofia miotonica Distrofia de Cinturas
B Enfermedad Neuromuscular en estudio B Miopatia congénita
Tabla 1. Perfil demogréfico y clinico en pacientes Frecuencia | Porcentaje
con distrofia muscular, perfil clinico y de electro- Fuerza Muscular (FM)
miografia, consulta neurologia Hospital Infantil Escala de Daniels
Dr. Robert Reid Cabral, septiembre 2019-marzo | 4/5 FM 2 12%
2020 3/5 FM 11 65%
2/5 FM 4 24%
Frecuencia | Porcentaje Reflejos de Estiramiento Muscular (REM)
Edades Hiporreflexia 12 71%
1-4 afios 2 12 Arreflexia 5 29%
5-9 afos 9 53 Examen fisico
10-14 afios 6 35 Disfagia 1 6%
Sexo Hipotonia 8 47%
Masculino 13 76.47% Retraso Motor 9 53%
Femenino 4 23.53% Marcha Alterada 17 100%
Antecedentes Familiares Electromiografia i
Con 5 29.41% Con alteraciones 15 0.88
Sin 12 70.59% Sin alteraciones 2 0.12
Manifestaciones clinicas Tratamiento
Motivo de Consulta Prednisona 8 47%
Cansancio 15 88% Fisioterapia/Rehabilitaciéon | 2 12%
Dolor Muscular 4 24% Baclofeno 1 6%
Caidas frecuentes 15 88% Nacleo CMP 1 6%
Manifestaciones clinicas Sin tratamiento 5 29%
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correspondia a 5-9 afios para el 53% a diferencia de
la media en todos los casos de distrofias musculares
predominantes en nifios donde se hacia el diagnés-
tico antes de los 5 anos” de edad como es el caso
de la DMD o DMBS, coincidiendo con nuestro
estudio con el estudio de casos de Guapi Naufay*
en el cual la edad de los pacientes fue de 7 y 9 anos.
Es necesario contar con mds neurdlogos expertos
en enfermedades neuromusculares en nuestro pais,
para que diagnostique e identifique mds temprano
los datos clinicos de distrofia muscular.

El sexo mds afectado fue el masculino con un 76.47%,
guardando relacién con el comportamiento de las
distrofias mds frecuentes las cuales son ligadas al cro-
mosoma X*?. El 23.53% restante fueron mujeres.

Los pacientes con antecedentes familiares repre-
sentaron el 29.41% y sin antecedentes familiares el
70.59%. Al considerarse una enfermedad letal re-
cesiva ligada al cromosoma X; por ende, el riesgo de
recurrencia en una mujer portadora de la enferme-
dad en cada gestacién es en el 50 % de hijos enfer-
mos; en el 50 % de hijos sanos; en el 50 % de hijas
portadoras y en el 50 % de hijas no portadoras. El
llegar a un diagndstico en determinada familia crea
la necesidad de identificar a mujeres portadoras con
la finalidad de establecer el adecuado asesoramien-
to genético y mds ahora en donde los estudios mo-
leculares son la eleccién diagnostica.

Dentro de los motivos de consulta las caidas fre-
cuentes y el cansancio representaron el 88% y el
dolor muscular se cuantificé en un 24%, estos datos
se corresponden con las estadisticas de las distrofias
en sentido general en comparacién con estudios
internacionales®'4. Lo cual coincide con el estudio
de Esquivel’ en el cual el motivo de consulta mis
frecuente fue la dificultad para subir gradas.

Dentro de las manifestaciones clinicas la valoraciéon
de la fuerza muscular evidencia una disminucién

de 3/5 enel 64.71%, 2/5 en el 23.53% y 4-/5 en el

11.76%, un hallazgo frecuente en grados variables,
pero siempre presente. Los REM se encontraban
disminuidos en el 71% y ausentes en el 29% de los
pacientes. La alteracién de la marcha presente en el
100% de los pacientes. El tono muscular, hipoté-
nico en el 47% de los pacientes, retraso motor en
el 53% vy disfagia en el 6%. Esto coincide con el
estudio de Esquievel’ en el cual el hallazgo al exa-
men fisico mds frecuente fue la pseudohipertrofia
de gastrocnemios seguido de la debilidad muscular
en miembros inferiores. En esta investigacién no
mencionamos la afeccién cardiovascular, por no ser
un objetivo a estudiar. No se hace referencia a las
alteraciones cognoscitivas ya que la mayoria de los
pacientes no contaban con andlisis especificos de
coeficiente intelectual o no asisten a escuelas.

Dentro de nuestro estudio la CPK fue dividida
en: rango de distrofia, no distrofia y no realizada,
partiendo como rango de distrofia, valores por en-
cima de 4 veces el valor normal como se clasifica
para DMD, donde el 52.94% de los pacientes se
encontraba en este renglén, el 29.41% no distro-
fia y el 17.65% no realiz6 la prueba. La LDH fue
encontrada en el 23.53% a resultados alterados;
el 11.76% normales; el 64.71% no realizé dicha
prueba. La aldolasa se toma como referencia un
rango > 8 como alterada, < 8 normal y no realizada.
Para rango > 8 tenemos un 47%; no realizada tene-
mos 53%, dicho resultado nos arroja que todos los
pacientes que se realizaron la prueba tuvieron alte-
raciones, el resto de pacientes no realizé la misma
y por eso, no tenemos ningin resultado normal,
aunque podemos asumir por la tendencia de resul-
tados que de haber realizado dicha prueba todos los
pacientes habrian tenido resultados alterados.

En los hallazgos de electromiografia, el porcentaje de
pacientes que presentd esta prueba con alteraciones
fue de 88.24% vy sin alteraciones el 11.76%. Esto
nos demuestra, la gran utilidad de dicho estudio en
el diagndstico de las distrofias musculares en paises
donde no se cuenta con estudio molecular, siendo
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una de las pruebas esenciales en el abordaje diag-
néstico de los pacientes con sospecha clinica de di-
chas patologfas' '**. Coincidiendo con el estudio
de Guapi Naufay*. Sin embargo, de este aspecto se
proponen estudios prospectivos posteriores cuando
contemos en la institucién con estudio de EMG.

Dentro de los diagndsticos de distrofia muscular
que encontramos en nuestro estudio, el diagnéstico
mds frecuente fue de distrofinopatias donde la dis-
trofia muscular de Duchenne obtuvo un 35.29%,
seguido de la DM D/B para un 17.65% y la Dis-
trofia mioténica para un 17.65%.

Para el abordaje terapéutico de los pacientes con es-
tas patologias nos enfocamos en los pardmetros de
manejo establecidos en las guias de manejo estan-
darizadas de aceptacién internacional, los pacientes
en el 47% de los casos fueron manejados con este-
roides siendo la prednisona el utilizado, un 12%
recibieron fisioterapia. Cabe mencionar que, debi-
do al cardcter retrospectivo, no se incluyé algunas
variables de interés, como si el paciente caminaba
al momento del inicio del esteroide, dato a tomar
en cuente en futuras investigaciones. Esto coin-
cide con el estudio de Guapi Naunay* en el cual
los pacientes fueron tratados con esteroides, pero
no descartamos que pronto podamos tener nuevos
protocolos donde reclutemos a pacientes con sos-
pecha de la enfermedad que puedan caminar y que
sean fuertes candidatos para la terapia génica, desde
luego con confirmacién por el estudio genético.

Conclusiones

A partir de los resultados llegamos a las siguientes
conclusiones:

* La moda con respecto al rango etario fue de
5-9 afios en los pacientes, en donde mds de la
media era de sexo masculino y en quienes se
encontraron antecedentes familiares de distro-
fia muscular.

* Los principales motivos de consulta fueron
cansancio y caidas frecuentes, quienes presen-
taron alteracién de la marcha, al momento de
la evaluacién. Los mismos eran diagnostica-
dos e identificados de manera tardia, consi-
derando el factor tiempo como una variable
dependiente de la gravedad de los sintomas de
la enfermedad.

e En los hallazgos de laboratorio, los niveles de
CPK presentaron rango de distrofia, los niveles
de LDH vy aldolasa se encontraban por encima
de sus rangos de referencia. Por otra parte, la
electromiografia presentaba un patrén miopd-
tico. Esto corrobora nuestra hipétesis de que
el perfil clinico de los pacientes diagnosticados
con algtin tipo de distrofia se corresponde con
los hallazgos de la electromiografia.

* Dentro de los diagnésticos de distrofia mus-
cular que encontramos en nuestro estudio, el
diagnéstico mds frecuente fue de distrofinopa-
tias con una mayor incidencia en la distrofia
muscular de Duchenne, en quienes fue usado
una medicacién con prednisona.

Recomendamos al Ministerio de Salud Publica
brindar el soporte econémico necesario a estas fa-
milias para la realizacién de pruebas genéticas y de-
mds pruebas de apoyo diagnésticos. A la Sociedad
Dominicana de Pediatria dar a conocer y entender
los aspectos relevantes de esta enfermedad, a fin
de que sea diagnosticada precozmente; a su vez, se
debe tener en consideracién que existen otros ti-
pos de distrofias musculares cuya informacién es
necesaria para establecer el diagnéstico diferencial.
Al Hospital Infantil Dr. Robert Reid Cabral, reco-
mendamoslnstruir a los residentes de pediatria y
neurologfa pedidtrica en un adecuado y detallado
examen clinico que busque los signos y los sinto-
mas propios de la enfermedad; incluir las pruebas
complementarias pertinentes mencionadas en esta
investigacién; asi como el estudio molecular de la
alteracién génica.
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