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Historia natural de la enfermedad

Distrofia muscular de Ducheme

Periodo prepatogénico

XOOX

Agente

Delecion en el cromosoma X en el locus
Xp21.2 que compromete al gen que
codifica la distrofina lo que da como
resultado la ausencia de esta proteina .

@
\ i )
Huésped Medio ambiente
* Poblacion mascullna . Puede ocurrir en
con herencia  de cualquier medio
distrofia muscular de econdémico, geografico

Duchenne. y social, siempre y

cuando haya herencia
genética.

Periodo patogénico

Periodo de resolucion

Su pronodstico es malo, la esperanza
de vida no pasa de los 30 afos.

Periodo clinico sintomas y signos

Complicaciones
« Disfagia » Alteraciones en la
- Reduccién de la funcion conduccion y contraccion
respiratoria miocardica.
Periodo prodromico Sintomas y signos
+ Signo de Gowers » Pérdida progresiva de la
« Debilidad axial y pélvica fuerza

» Aumento de volumen de - Pérdida de la marcha
los musculos gemelos

Periodo prodrémico Sintomas y signos

» Debilidad muscular
+ Dificultad para la marcha
 Caidas frecuentes

+ Signo de Gowers
Horizonte clinico

Estimulos: Antecedentes de padre con distrofia muscular de Duchenne y/o madre
portadora de la mutacion del gen encargado de la produccién de la distrofina.

Prevencion primaria

Fomento de la salud Proteccion especifica
« Perfil prenupcial « Perfil prenupcial
- Asesoria genética + Ingenieria genética

+ Asesoria genética

Perl'odo de incu bacién Por lo regular los sintomas comienzan a notarse a los tres afios de edad.

Ruptura de membranas con la consiguiente necrosis y en seguida
regeneracion tisular con fibrosis.

Prevencion secundaria Prevencion terciaria
Diagndstico precoz y Limitacion del dafio Rehabilitacion
tratamiento inmediato
Diagnéstico Tratamiento
. Clinica . Corticoides: . Corticoid.es: 0.75 mg/kg/d[a . Cuidadc?s paliativos
« Estudios 0.75 mg/kg/ de prednisona o 0.9 mg/kg/dia « Fisioterapia
ggnétipos dia de de deflazacort » Atencién de complicaciones: ventilacion
 Biopsia prednisona + Fisioterapia mecéanica, manejo cardiolégico,
muscular + Fisioterapia . Nutricid L,
+ Electromiografia | « De requerirse: u ricion L nutricion.
* Prueba de manejo + Oligonucleétidos cortos
creatina quinasa respiratorio, * De requerirse: manejo
* Pruebas cardiolégico y respiratorio, cardioloégico y
enddcrinas cirugia . ., rt 'dica
ortopédica cirugia ortopé




Historia natural de la enfermedad

Distrofia muscular de Becker

Periodo prepatogénico

XOOX

Agente

Mutacién en el cromosoma X en el locus
Xp21.2 que compromete al gen que
codifica la distrofina. Da como resultado
la deficiencia de distrofina.

. -
Huésped Medio ambiente

» Poblacién masculina
con herencia de
distrofia muscular de
Becker.

* Puede ocurrir en
cualquier medio
economico, geografico
y social, siempre vy
cuando haya herencia
genética.

Periodo patogénico

Periodo de resolucion

Su esperanza de vida es un poco mas larga
que en la distrofia muscular de Duchenne

Periodo clinico Sintomasy signos . .

+ Disfagia * Alteraciones en la
* No llegan a necesitar un conduccién y contraccion
Mario artificial de apoyo miocardica.
para la respiracién

Periodo prodromico Sintomas y signos

+ Signo de Gowers » Pérdida progresiva de la

+ Debilidad axial y pélvica fuerza

* Aumento de volumen de - Dificultad para la marcha
los musculos gemelos » Debilidad en caderas

Periodo prodrémico Sintomas y signos

* Debilidad muscular + Dificultad para la actividad
« Caidas frecuentes fisica
+ Signo de Gowers

+ Parestesias
Horizonte clinico

Estimulos: Antecedentes de padre con distrofia muscular de Duchenne/Becker y/o
madre portadora de la mutacién en el gen DMD encargado de la produccion de la
distrofina.

Prevencion primaria

Fomento de la salud Proteccion especifica
« Perfil prenupcial « Perfil prenupcial
- Asesoria genética + Ingenieria genética

+ Asesoria genética

Perl'odo de incu bacién Por lo regular los sintomas comienzan a notarse a los diete afios de edad.

Ruptura de membranas debido a la presencia de distrofina en cantidades menores
con la consiguiente necrosis y en seguida regeneracion tisular que genera fibrosis.

Prevencion secundaria Prevencion terciaria
CIEGRESiED PIEEe v Limitacién del dafio Rehabilitacion
tratamiento inmediato
Diagnéstico Tratamiento
. Clinica . Corticoides: . Corticoid.es: 0.75 mg/kg/d[a . Cuidadc?s paliativos
- Estudios 0.75 mg/kg/ de prednisona o 0.9 mg/kg/dia « Fisioterapia
ggnétipos dia de de deflazacort » Atencién de complicaciones: ventilacion
 Biopsia prednisona + Fisioterapia mecéanica, manejo cardiolégico,
muscular + Fisioterapia . Nutricid L,
+ Electromiografia | « De requerirse: u ricion L nutricion.
. Prueba de manejo + Oligonucledtidos cortos
creatina quinasa respiratorio, * De requerirse: manejo
* Prueba 2?[%‘%'09'00 y respiratorio, cardioloégico y
ortopédica cirugia ortopédica




Historia natural de la enfermedad

Miastenia gravis

Periodo prepatogénico

.

Agente

Inactividad de los receptores de acetilcolina
(AchR) mediado por anticuerpos. Debido a
un bloqueo o degradacion de los mismos.

Huésped

+ Puede aparecer en cualquier
etapa. Sin embargo, existen
dos picos de incidencia:
entre la 22 y 32 década en su
mayoria mujeres y entre la 62
y 72 década mayormente
hombres.

24

Medio ambiente

« Puede ocurrir en cualquier
medio econdmico,
geografico y social,
siempre y cuando haya
antecedentes heredod
familiares.

Estimulos: Herencia genética de Miastenia gravis.

Prevencion primaria

Fomento de la salud

+ Perfil prenupcial
« Asesoria genética

Proteccion especifica

« Perfil prenupcial
« Ingenieria genética
+ Asesoria genética

Periodo patogénico

Periodo de resolucion

El prondstico es positivo, y en la mayoria de
los casos tiende a estabilizarse con el
tratamiento.

Periodo clinico sintomas y signos

Complicaciones

- Debilidad de musculos respiratorios que puede generar:
disnea e insuficiencia respiratoria aguda
« Crisis miasténica

Periodo prodromico

» Debilidad reversible

» Ptosis
+ Diplopia

Sintomas y signos

+ Disfagia
* Disartria

Periodo prodromico Sintomas y signos

 Debilidad muscular en relacién a la actividad fisica

reversible parcial o totalmente en reposo. En musculo
esquelético.

Horizonte clinico

La aparicion del cuadro clinico puede ser variable.

Periodo de incubacion

Degradacioén o bloqueo de los receptores de acetilcolina por anticuerpos,
producidos por células T provenientes del timo.

Prevencion secundaria Prevencion terciaria

Diagnostico precoz y
tratamiento inmediato

Diagnéstico

- Exploracion
fisica

+ Prueba de bolsa
de hielo

+ Métodos con
anticolonestera-
sicos

+ Electromiografia

+ Deteccién de
anticuerpos
para AchR

Tratamiento

» Anticolones-

terdsicos
(piridostigmina 30 a
60 mg 3 o 4 veces/
dia. Max 300 mg)

» Corticoides

(prednisona 15 a 25
mg en una toma al
dia)

*Inmuno-

supresores

* Inmunoglobu-

linas IV

Limitacion del dafo

* Inmunosupresores

+ Anticolinesterasicos

« Timectomia

+ Plasmaféresis

* Inmunoglobulina IV

+ Fisioterapia

* Nutricion

* De requerirse: manejo

respiratorio

Rehabilitacion

+ Cuidados paliativos

- Fisioterapia

+ Atencién de complicaciones: ventilacion
+ Atencion psicoldgica




Historia natural de la enfermedad

Distrofia muscular de Ducheme

Periodo prepatogénico

Agente
Degradacion de la sustancia blanca de
las fibras nerviosas (desmielinizacion),
inflamacion y gliosis.

. -
Huésped Medio ambiente

+ Poblacién en general
con antecedentes
heredofamiliares de
esclerosis multiple.

* Puede ocurrir en
cualquier medio
economico, geografico
y social, siempre vy
cuando haya herencia
genética.

Periodo patogénico

Periodo de resolucion

Siendo una enfermedad impredecible,
el pronoéstico no es certero.

Periodo clinico sintomas y signos

Complicaciones
» Demencia + Epilepsia
- Pérdida visual - Paralisis
- Miocimia - Depresion

Periodo prodromico Sintomas y signos

+ Neuritis optica
* Epilepsia

+ Vértigo

* Impotencia

+ Ataques paroxisticos
* Dolor
+ Signo de Lhermitte

Periodo prodrémico Sintomas y signos

+ Ataxia

- Pérdida sensitiva
+ Impotencia

» Parestesias

* Brotes que por lo general
tienden a recuperarse
parcialmente

» Debilidad muscular
Horizonte clinico

Estimulos: Herencia genética de esclerosis mdltiple.

Prevencion primaria
Fomento de la salud Proteccion especifica

+ Perfil prenupcial
« Asesoria genética

« Perfil prenupcial
« Ingenieria genética
+ Asesoria genética

Su inicio de manifestacion tiende a ser variable.

Periodo de incubacion

Desmielinizacidn de las fibras nerviosas lo que provoca inflamacién de las
mismas.

Prevencion secundaria Prevencion terciaria

Diagnostico precoz y Limitacién del dafio Rehabilitacion
tratamiento inmediato
Diagnéstico Tratamiento
. Clinica . Corticoides: | * Corticoides: 0.75 mg/kg/dia + Cuidados paliativos
+ Resonancia 0.75 mg/kg/ de prednisona o 0.9 mg/kg/dia « Fisioterapia
magnética dia de de deflazacort + Atencién psicologica
+ Poténciales prednisona + Fisioterapia « Atencién de las complicaciones
evocados + Fisioterapia "y )
. Analisis de . Intercambio * Nutricién + Relajantes musculares
liquido de plasma * Interferones beta * Analgésicos
cefalorraquideo | * Interferon + Acetato glatiramer
y de sangre beta
« Examen de vista | * Inmunosupre-
y de campo sores
visual
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