
Distrofia Muscular de 
Duchenne y Becker 

Patrón de herencid autosómica recesiva ligado 
Qué son? al cromosoma X 

Deleciones- 68% 
Duplicociones 1% 

Pequenas mutaciones20% 
VS son mutaciones de novo 

Pertenecen a un grupo de enfermedades 

neuromusculares crónicas de carácter progresiuo, 

cousadas por mutaciones en el gen que coditfica la 

distrofina. Es la forma más comün de distrofia muscular 

hereditaria de inicio en la infancia. V3.600-6.000 masculinos nocidos vivos. 

Gen que codifica la 
distrofina 

Distrofina 

Es el gen más grande identificado hasta ahora, consta 

de 79 exones y 2.2 Mb (1% del DNA del cromosoma). 

Se localiza en la banda p21 del cromosoma X. 

Proteina que uya función es 
proteger1aiora mscular at 

mediante lo union de a actuna 

co 

DUCHENNE et tejido conectiuo que rodea coda 

fibra, 

rdnte ms Severa deadistroia muscular. Lo 

rOuna Perae por compieto su Juncion, ya sea por 

n upur en e marco ae ieetura o por la generacion Presentación Clinica 
prematura de un codon de paro. 

Los sintomas aparecen dentro de los 4 primeros años Las fibras musculares se dañan con mayor facilidad en la 
contracción, que se traduce en inflamoción y reemplazo 
de las fibras musculares por tejido Jibrotico, 

Debilidad muscular predominio 

proximal (Signo de Gowers) 

BECKER Dificultad de la marcha 

Caidas frecuentes La distrofina conserua una función parcial, debido a que 

no se interrumpe el marco de lectura, Su presentoción y 

evolucion es más tardio. Retraso en el habla 
o0 

Diagnósticoy Evaluación 
NOTA: exte una varíante intermedia que puede 
pa diatada, sin 1.Presentoción diínica 

2.CK y transaminasas 

elevadas 

s Druehn .Pruebas geneticas 

Diagnóstico Molecular 
Amplificación por PCR de sondas que pueden hibridarse (sondas ligodas). Cada exon 

enta un ragmento que puede o no estar presente, de esta manera se detectan las 

MPLA deleciones o duplicaciones, e induso las pequeñas mutaciones dentro de un exón, ya que esta 

umpide la union de la sonda. Actualmente es la técnica más confiable y más utilizada, además 

permite el diagnóstico prenatal 

Utiliza sondas que cubren los exones e intrones de la distrofina. Este método permite detectar Array 

CGH la abundancia relatiua de cada exón, pero también identifica ta ubicación del punto de corte. 

Se utiza en caso que no se hayan encontrado deleciones o duplicaciones con la técnica MPLA. 

Sanger Probablemente el paciente tenga una pequeña mutación en alguno de los exones. Cabe 

mencionar que es más caro y tarda más tiempo. 

Secuencioción genétca de todo el exoma para diagnosticar DMD, que permita la deteción de Secuenciación 
deleciones, duplicaciones, pequenñas mutaciones, e induso mutacones dentro de intrones en de próximo 

un solo paso en pacientes diagnosticados o portadores. Podria ser el reemplazo de las técnicas 9eneración 
actualmente utilizadas. 


