Distrofia Muscular de

Duchenne y Becker ..

éQué son?

Pertenecen a un grupo de enfermedades
neuromusculares crdnicas de cardcter progresivo,
causadas por mutaciones en el gen que codifica la

distrofina. Es lo forma mds comiin de distrofia muscular
hereditaria de inicio en la infoncia.
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Gen que codifica la
distrofina

Es el gen mds grande identificado hosta ahora, consta
de 79 exones y 2.2 Mb (1% del DNA del cromosoma).
Se localiza en lo banda p21 del cremosoma X.

DUCHENNE

Varionte mds severa de lo distrofia muscular. Lo
distrofina plerde por completo su funcién, ya sea por
una ruptura en el marco de lectura o por lo generacidn
prematura de un coddn de pare.

Las fibras musculares se dafion con mayor foclidod en la
contraccidn, que se troduce en inflamadén y reemplaze
de las fibras musculares por tefide fibrético.

BECKER
Lo distrofina conserva una funcidn pardial, debido a que
no se interrumpe el marco de lectura. Su presentacidn y
evolucién es mds tardia,
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con di ia dilatada, sin
Gﬁmm:ﬁ!n a mistulo esquelético.
Diagnéstico Molecular

Distrofina

Proteing que wouya funddn es =
proteger la fibra museular al
momente  de  la  contraccidn,
mediante la unién de la octina con
¢l tejido conective que rodea coda
fibrra,

Presentacion Clinica

Los sintomas aparecen dentro de los 4 primeros anos:

,1 Debilidad muscular predominio
4% proximal (Signo de Gowers)

" Dificultad de lo marcha ‘&
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» Caidas frecuentes

Retraso en el habla |
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Diagnéstico y Evaluacion

1, Presentacién dinica
2.CK y ransaminasas
elevodas
3.Biopsia”
& EMG* g
5.Pruebas genéticas

Amplificacién por PCR de sondas que pueden hibridarse (sondos ligodas). Cada exdn
representa un fragmento que puede o no estar presente, de esta manera se detectan las

MPLA

deleciones o duplicaciones, e incluso las pequefias mutaciones dentro de un exdn, ya que esta

impide la unién de la sonda. Actuolmente es la técnica mds confiable y mds utilizada, ademds

permite el diagnéstico prenatal.

Utiliza sondas que cubren los exones e intrones de la distrofina. Este método permite detectar Array
la abundancia relativa de cada exén, pero también identifica la ubicacidn del punto de corte. CGH

Se utiliza en caso que no se hayan encontrado deleciones o duplicaciones con la técnica MPLA.
w.— Probablemente el paciente tenga una pequefia mutacién en alguno de los exones. Cabe
mencionar que es mds caro y tarda mds tiempo.

Secuenciacitn genétca de todo el exoma para diagnosticar DMD, que permita la deteccitn de  Secuenclackon
deleciones, duplicaciones, pequefias mutaciones, e incluso mutaciones dentro de intrones en  de préxime
un solo paso en pacientes diognosticodos o portadores. Podrio ser el reemplazo de las téenicas  generocion
octualmente utilizadas,



