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Historia natural de la enfermedad DMD (Distrofia Muscular de Duchenne)

Periodo prepatogénico Periodo patogénico
Agente Periodo de resolucion
Gen mutado de la distrofina en Muerte: 30 afios en prondstico de vida

cromosoma X en la region p21.2 - _
Periodo clinico Sintomas y signos

» Sindrome de Gowers

» Compromiso cardioldgico

* Uso de silla de ruedas

« Alteracion del are cognitiva

- S Periodo prodromico Sintomas y signos
w \ ?, ! * Caidas frecuentes
S » Problemas para correr o saltar
Huésped Medio ambiente « Hipertrofia muscular en pantorrillas
o » Marcha miopatica “Pato”
* Nifios jovenes + Se llega a presentar en
* Antecedentes familiares cualquier tipo de P ;. p .
de DMD persona (Nifio joven), no Periodo prodrémico Sintomas y signos
« Edad y raza indistinta distingue edad, raza, i
y estado econémico, * Mialgias
cultural o religion, la C
: » Calambres
base de la DMD es la ) ) )
predisposicién genética. * Incapacidad de relajar los musculos
Horizonte clinico
Periodo de incubacion Variable: 5 a 15 afios, inicio
Estimulos: Al comportarse como una enfermedad ligada al cromosoma X de caracter caracteristico en la infancia
recesivo, las alteraciones o mutaciones en el gen que codifica la proteina distrofina, quien Comienzo del deterioro del sistema muscular
se expresa en la cara citoplasmatica del sarcolema, la cual es vital para el buen
funcionamiento de la fibra muscular
Prevencion primaria Prevencion secundaria Prevencion terciaria
oz - . L i Limitacion del L
Fomento de la salud Proteccion especifica Diagnéstico precoz Tgagﬁ:migto dafio Rehabilitacion
* Anamnesis minuciosa C . .
e No existe manera de | ¢ . + Glucocorticoides | * Terapia fisica y [ Las personas que presentan

Exploracion fisica
Laboratorios: * Oligonucledtidos
« Creatina cinasa sérica cortos

Electromiografia

Pruebas genéticas ocupacional DMD que es generalmente en
nifios jévenes, no existe una
cura sin embargo se tratan las

afecciones para poder

prevenir la enfermedad ya
que se presenta de manera
aleatoria. Sin embargo, se ® Estudios prenupciales

® Asesoria genética * Vigilancia y

tratamiento por

pueden  hacer  pruebas - Pruebas endocrinas: cardiologo prolongar y  dar  un
genéticas para saber si « Perfil tiroideo,  H. * Fisioterapia mejoramiento de la calidad de
como madre es portadora de Paratiroidea y vitamina D « Cuidados vida,  acompafiado  con
la enfermedad y si existe la : ;’;?:grzzge ejercicio en el paliativos tratamiento  farmacolégico y

osibilidad de heredarla a T terapia fisica, sin embargo, el
P * Biopsia muscular prondstico de estos pacientes

sus hijos.

Pruebas genéticas no es favorable.




Historia natural de la enfermedad DMB (Distrofia Muscular de Becker)

Periodo prepatogénico Periodo patogénico
Agente Periodo de resolucion
Gen mutado de DMD en cromosoma X, distrofina inadecuada Muerte: 40 afios en pronéstico de vida

en cantidad y calidad, en el brazo corto en la banda Xp21 . _
Periodo clinico Sintomas y signos

» Sindrome de Gowers

» Compromiso cardiolégico (Cardiomiopatia)
* Uso de silla de ruedas

« Alteracion del are cognitiva

® Periodo prodrémico e e

%  Caidas frecuentes
‘\ ’ + Perdida del equilibrio

* Problemas para correr o saltar

Huésped Medio ambiente . . :
* Hipertrofia muscular en pantorrillas
* Nifios jovenes + Se llega a presentar en * Marcha miopatica “Pato”
* Antecedentes familiares cualquier tipo de P ;. p .
de DMB persona (Nifio joven), no PerleQ prodrémico Sintomas y signos
« Edad y raza indistinta distingue edad, raza, * Mialgias
estado econdémico, « Calambres
cultural o religion, la o
base de la DMB es la * Pérdida de masa muscular
predisposicion genética. . i
Horizonte clinico Fatiga
Periodo de incubacién Variable: 5 a 15 afios, inicio
Estimulos: Al comportarse como una enfermedad ligada al cromosoma X de caracter caracteristico en la infancia
recesivo, las alteraciones o mutaciones en el gen que codifica la proteina distrofina, quien Comienzo del deterioro del sistema muscular
se expresa en la cara citoplasmatica del sarcolema, la cual es vital para el buen
funcionamiento de la fibra muscular
PrevenCién primaria PrevenC|0n SeCUndana Prevenc|on terc|ar|a
oz - . L i Limitacion del L
Fomento de la salud Proteccion especifica Diagnéstico precoz Tgagﬁ:migto dafio Rehabilitacion
* Anamnesis minuciosa C . .
e No existe manera de | ¢ . + Glucocorticoides | * Terapia fisica y [ Las personas que presentan

Exploracion fisica
Laboratorios: * Oligonucledtidos
« Elevacién de la CPK cortos

Electromiografia

Pruebas genéticas ocupacional DMB que es generalmente en
nifios jévenes, no existe una
cura sin embargo se tratan las

afecciones para poder

prevenir la enfermedad ya
que se presenta de manera
aleatoria. Sin embargo, se ® Estudios prenupciales

® Asesoria genética * Vigilancia y

tratamiento por

pueden  hacer  pruebas - Pruebas endocrinas: cardiologo prolongar y  dar  un
genéticas para saber si « Perfil tiroideo,  H. * Fisioterapia mejoramiento de la calidad de
como madre es portadora de Paratiroidea y vitamina D « Cuidados vida,  acompafiado  con
la enfermedad y si existe la : ;’;?:grzzge ejercicio en el paliativos tratamiento  farmacolégico y

osibilidad de heredarla a T terapia fisica, sin embargo, el
P * Biopsia muscular prondstico de estos pacientes

sus hijos.

Pruebas genéticas no es favorable.




Historia natural de la enfermedad

MG (Miastenia Gravis)

.

.

Periodo prepatogénico

Agente

o Receptores de acetilcolina ocupados por anticuerpos

e Hiperplasia del timo

f

Huésped
Mujer: 20 a 39 afios
Hombre: 50 a 60 afios
3:2
Antecedentes
de MG
Edad y raza indistinta

familiares

L2

Medio ambiente

Susceptibilidad genética
Implicacién de microARNs
Influencia de hormonas sexuales
Endocitosis rapida de receptores

Dafio por el anticuerpo del
sarcolema postsinaptico

Bloqueo del sitio de union del
receptor nicotinico muscular

Estimulos: Disminucion del nimero de AChR activos en la porcion postsinaptica
del sarcolema, a pesar de la produccién normal de AChR, actia como
enfermedad de unién neuromuscular autoinmunitaria

Prevencién primaria

Fomento de la salud

No existe manera de
prevenir la enfermedad ya
que se presenta de manera
aleatoria. Sin embargo, se
pueden  hacer pruebas
inmunol6gicas para saber si
se tiene predisposicion a la
enfermedad.

Proteccion especifica

Pruebas inmunolégicas
Asesoria inmunologica

Horizonte clinico

Periodo patogénico

Periodo de resolucion

Expectativa de vida normal si no se
presentan complicaciones

Periodo clinico simtomas y signos

* Disartria
« Dificultad para deglutir
* Reflujo nasal

» Broncoaspiracion de alimentos y liquidos

Periodo prodrémico

* Diplopia
* Ptosis

* Debilidad para masticar
 Timbre nasal al hablar

Sintomas y signos

Periodo prodrémico Sintomas y signos

* Debilidad muscular:

- Craneales
« Parpados
« Extraoculares

Periodo de incubacién

Variable: segun el sexo afectado

Comienzo del deterioro del sistema muscular

Diagnéstico precoz

Prevencién secundaria

* Prueba de bolsa de hielo

» Ac relacionados a MG

 Estudios electro
diagnosticos
* Métodos de

anticolinesterasicos
AchE (2mg Edrofonio)

* Pruebas
funcionamiento
pulmonar

de

Tratamiento
oportuno
* Anticolinesterasicos:
« Piridostigmina 30-
60 mg c 3-4/dia
* Inmunosupresores:

« Micofenolato
mofetilo

« Azatioprina

« Ciclosporina

« Rituximab

« Ciclofosfamida

+ Corticoterapia

Limitacion del
dafio

* Terapia fisica y
ocupacional

* Tinectomia

* Plasmaféresis

* Fisioterapia

+ Cuidados
paliativos

* Vigilancia y
buen manejo de
corticoterapia

Prevencion terciaria

Rehabilitacion

« Las personas que presentan

MG que es generalmente en
mujeres, no existe una cura sin
embargo se tratan las
afecciones para poder
prolongar y dar un
mejoramiento de la calidad de
vida, acompafado con
tratamiento farmacolégico y
terapia fisica, sin embargo, el
prondstico de estos pacientes
no es favorable.




Historia natural de la enfermedad

EM (Esclerosis Mdltiple)

Periodo prepatogénico
Agente

e Se desconoce, sin embargo, se considera una

enfermedad neuroldgica que afecta el SNC

I

Huésped

L2

Medio ambiente

Mujeres y hombres + Cualquier tipo de persona, no

2-3:11 distingue edad, raza, estado
Antecedentes  familiares econdmico, cultural o religion

de EM » Desajustes inmunoldgicos

Edad

Raza: Blanca

Horizonte clinico

Periodo patogénico

Periodo de resolucion
Expectativa de vida de 7 afios menor a
la de una persona que no presenta EM

Periodo clinico simtomas y signos
+ Alteraciones emocionales
+ Deterioro cognitivo
* Dolor
+ Caidas

Periodo prodromico
* Nistagmos

* Disartria

* Ataxia

» Alteraciones de la sensibilidad profunda
« Disfuncion vesical

Sintomas y signos

Periodo prodrémico Sintomas y signos

» Parestesias

« Debilidad

« Diplopia

« Alteraciones de la vision

Estimulos: Enfermedad autoinmunitaria del SNC caracterizada por la triada de

Periodo de incubacién

Variable: 20 a 45 afios

Comienzo del deterioro del sistema muscular

inflamacién, desmielinizacion, gliosis y perdida neuronal

PrevenCién primaria PrevenC|0n SeCUndana Prevenc|on terc|ar|a

Limitacién del
dafio

Tratamiento
oportuno

» Multidisciplinar:

Fomento de la salud Proteccion especifica Diagndstico precoz Rehabilitacion

 Datos clinicos * Terapia fisica y |« Las personas que presentan

e No existe manera de | ¢ prehasinmunoldgicas * Criterios de POSER: - Farmacoldgico ocupacional MG que es generalmente en
prevenir la enfermedad ya e Asesoriainmunoléaica « LCR  Microsc6pico con  hase|, Fisioterapia mujeres, no existe una cura sin
gue se presenta de manera 9 (Elevacion de las| inmunoldgica ) embargo se tratan las
aleatoria. Sin embargo, se | ® Asesorfa genética inmunoglobulinas) . Neurologia » Cuidados afecciones  para  poder
pueden hacer pruebas - Bandas oligoclonales| . Oftalmélogo pal.latIVOS prolongar y dar un
inmunoldgicas para saber si (BOC) . Trabajador social | * EVitar mejoramiento de la calidad de
se tiene predisposicion a la < Aumento de las| , wmadico de familia infecciones vida, acompafiado  con

gammaglobulinas

« Elevacién moderada]
de células y proteinas|
tubulares

tratamiento farmacolégico y
terapia fisica, sin embargo, el
prondstico de estos pacientes
no es incierto

enfermedad. « Apoyo psicoldgico
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