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Distrofias

Trastorno
hereditario
caracterizado
por la debilidad
muscular

Distrofia de progresiva que,

DUCHENN. generalmente,

se manifiesta en
los nifos
varones.

los primeros signos motores se suelen observar en los 3 primeros afios de vida, el nifio presenta un retraso en la marcha, camina pero tiene
caidas frecuentes o empieza a caminar de puntillas, en la exploracidn ya se puede objetivar: debilidad axial al intentar incorporarse del decubito;
debilidad en cintura pélvica que obliga a levantarse del suelo con apoyo de los brazos sobre las piernas (maniobra de Gowers), leve retraccion
aquilea o aumento del volumen de los gemelos, que a la palpacion tienen una consistencia gomosa, cuando la enfermedad esta avanzada, la
movilidad axial y en las extremidades esta gravemente reducida y puede aparecer disfagia como consecuencia de la debilidad de la musculatura

Todos los pacientes desarrollan complicaciones respiratorias con el paso del tiempo, pues la funcidn ventilatoria se deteriora en paralelo a la
progresion de la debilidad, la tos es inefectiva y aparece hipoventilacion nocturna (y, posteriormente, diurna), que se debe sospechar ante
cefalea, cansancio, falta de concentracién y disminucion del apetito, el fracaso respiratorio es la principal causa de muerte en la DMD.

Se detectan trastornos de la conduccién y miocardiopatia hipertréfica o dilatada a partir de los 10 afios, la incidencia de anomalias aumenta
con la edad y hacia los 18 afios practicamente todos los pacientes estan afectados, la escasa movilidad que presentan favorece que en muchas
ocasiones se trate de una miocardiopatia subclinica, no obstante, en el 20% de los casos de DMD el fallecimiento es de causa cardiaca.

En la fase ambulatoria, aparecen contracturas y retracciones en las articulaciones menos movilizadas (las retracciones aquileas aparecen
precozmente de forma caracteristica), el 90% de los pacientes desarrollan escoliosis, habitualmente tras la pérdida de la deambulacién,
progresa rapidamente con el crecimiento puberal e influye negativamente sobre la funcién respiratoria, la alimentacién, la postura en
sedestacion y el confort, el riesgo de fracturas es alto, tanto por las caidas como por la aparicién de osteoporosis debida a la movilidad

Aungque la DMD es una enfermedad eminentemente muscular, puede asociar problemas cognitivos por la expresidn a nivel cerebral de
isoformas de la distrofina, globalmente, el cociente intelectual de los pacientes estd 1 desviacion estandar por debajo de la media y se
puede encontrar deficiencia intelectual en el 20-34% de los casos, es habitual que se afecte en mayor medida la inteligencia verbal.




Dificultad para caminar que empeora con el tiempo.

Caidas frecuentes.

: Es un trastorno hereditario que consiste en una debilidad ]
Distrofia de muscular de las piernas y de la pelvis que empeora Dificultad para levantarse del piso y trepar escaleras.
BECKER.
lentamente.
Dificultad para correr, brincar.

Pérdida de masa y caminar de puntillas.

Debilidad muscular de los brazos, cuellos.

La presentacion al inicio se suele caracterizar por debilidad de la cadera y de la musculatura

proximal de las piernas, marcha anormal y algunas veces similar a la del pato, articulaciones que

Distrofias Distrofia muscular de cinturas autosomica recesiva tipo estan fijas en una posicién de contractura (al final de la enfermedad), pantorrillas grandes y de
2A (LGMD2A) es una enfermedad muscular caracterizada apariencia muscular (seudohipertrofia), que realmente no son fuertes, pérdida de masa muscular

Distrofia de por desgaste y una debilidad progresiva y simétrica de los ’ y adelgazamiento de ciertas areas del cuerpo, lumbago, palpitaciones o episodios de pérdida del

cintura. musculos localizados alrededor de conocimiento, debilidad en los hombros, debilidad de los musculos faciales (al final de la

las caderas (“cintura pélvica” que es area entre el tronco enfermedad), debilidad en los mdsculos de la 3s, en los pies, en la
y los muslos).

Aparece entre los 3 y los 60 afios, la progresidon de la enfermedad suele ser lenta aunque

\ algunos pacientes muestran periodos de estabilidad seguidos por periodos de rapido

Es una enfermedad genética causada por deterioro, el inicio temprano de la FSHD se asocia a una debilidad muscular mas generalizada,

la mutacion de un cromosoma. Se da la primera manifestacion es debilidad facial (dificultad para silbar, sonreir y cerrar los ojos)

Distrofia de tanto en hombres como en mujeres. Se pero la manifestacién principal es la afectacion del hombro (dificultad para levantar los
facioescapulohumeral. puede manifestar en un nifio si cualquiera - brazos, escapulas aladas y hombros caidos), la enfermedad progresa incluyendo debilidad en
de los padres es portador del gen de dicho la extension de la mufieca, afectacion de los musculos abdominales y debilidad de las

trastorno. En 10% a 30% de los casos, los extremidades inferiores, principalmente de los musculos extensores de los pies y las rodillas,

padres no portan el gen.



https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003081.htm
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