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Resumen. — El tratamiento de las enfermedades neuromusculares se basa en el diagnéstico esta-
blecido sobre bases sélidas y en la evaluacion del pronéstico realizada a titulo individual, dada
la extrema variabilidad de la presentacion clinica y la evolutividad de estas enfermedades. La
complejidad de las consecuencias ortopédicas, cardiacas o respiratorias requiere un enfoque
pluridisciplinario en el cual la medicina fisica desempefia un papel importante.
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Introduccion

Las enfermedades neuromusculares
constituyen un grupo heterogéneo de
trastornos determinados en su gran
mayoria genéticamente. La atencién de
estos pacientes requiere una suma de
competencias que se retinen idealmente
en un contexto pluridisciplinario, en el
cual el médico especialista de medicina
fisica y rehabilitacién tiene a menudo
un papel preponderante . Gracias a
este enfoque global, la supervivencia y
la calidad de vida de estos pacientes
han mejorado considerablemente en los
altimos 15 afios. Este enfoque permite
una mejor preparacion a las nuevas
terapéuticas genéticas con fin curativo.

Definiciones

Las enfermedades neuromusculares
corresponden clasicamente a la afecta-
cién de uno de los constituyentes de la
unidad motora, ya sea la motoneurona
periférica, el nervio, la unién neuro-
muscular o la fibra muscular propia-
mente dicha.
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A pesar de la pertinencia de esta defini-
cién anatémica, las interpretaciones
divergen a veces en cuanto a la necesi-
dad de incluir tal o cual patologia en el
campo de las enfermedades neuromus-
culares. Algunas enfermedades no
plantean ningtin problema, como por
ejemplo las atrofias musculares espina-
les infantiles, las neuropatias heredita-
rias sensitivomotoras, la miastenia o las
afectaciones primitivas de la fibra mus-
cular. En cambio, el marco nosolégico
no es tan claro en las enfermedades
degenerativas espinocerebelosas, las
paraplejias espasticas o las neuropatias
sensitivas puras que, algunos neurélo-
gos, reunidos en la World Federation of
Neurology, siguen considerando como
enfermedades neuromusculares. Esta
consideracion es abusiva; en este fasci-
culo solo se trataran las enfermedades
primitivas de la unidad motora, en su
gran mayoria hereditarias, que afectan
al nifio y al adulto.

Histéricamente, las fronteras nosol6gi-
cas de estas patologias fueron trazadas
en la segunda mitad del siglo XIX a par-
tir de las descripciones anatomoclinicas
de autores como Meryon, Duchenne,
Erb, Déjerine o Gowers " *. En esta
época se describen las primeras distro-
fias musculares (el término «miopatia»
no se utilizaba todavia), enfermedades
reconocidas como primitivamente mus-
culares y desde entonces diferenciables
de otras enfermedades paralizantes
debidas a lesiones del sistema nervioso
central. A mediados del siglo XX surge

un nuevo interés por estas enfermeda-
des gracias a los progresos de la bioqui-
mica, la electrofisiologia y la microsco-
pia electrénica. A partir de la posguerra,
nuevas herramientas permiten afinar
los conocimientos sobre las distrofias
musculares y sobre todo descubrir un
aspecto hasta entonces desconocido de
la patologia muscular: las miopatias
metabdlicas y las miopatias congénitas,
las primeras relacionadas con trastor-
nos de la energética muscular y las
segundas con anomalias estructurales
de la fibra muscular. No obstante, estos
progresos son poca cosa comparados
con la aceleracién que experimenta la
miologia a partir de 1987, fecha en la
cual se descubre la anomalia primitiva
de la distrofia muscular de Duchenne,
un déficit de distrofina, por técnicas de
clonacién posicional ®. Gracias a las
nuevas técnicas de genética molecular
se ha logrado hoy en dia la localizaciéon
y/o la clonacién de los genes mérbidos
en el 90 % de las patologias neuromus-
culares. El abanico de las miopatias y
neuropatias ha resultado en realidad
mucho mds amplio. Ciertos marcos
nosoldgicos, como el de las distrofias
musculares o el de las miotonias estan
siendo revisados actualmente.

Esta irrupciéon de la genética en el cam-
po de las enfermedades neuromuscula-
res también ha sido importante para el
diagndstico y el tratamiento. Ha permi-
tido establecer el diagnéstico con certe-
za, lo cual no siempre era posible y un
prondstico mas preciso y mejor adapta-
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Cuadro I. — Modos de transmision de
las principales enfermedades muscula-
res determinadas genéticamente (con
excepcion de las enfermedades mitocon-
driales y las neuropatias hereditarias
sensitivomotoras).

Transmisién recesiva ligada al cromosoma X

— Distrofia muscular de Duchenne

— Distrofia muscular de Becker

— Distrofinopatias menores

— Distrofia muscular de Emery-Dreifuss
— Miopatia miotubular

— Sindrome de Kennedy

Transmision autosémica recesiva

— Atrofias musculares espinales infantiles (Werd-
nig-Hoffmann, Kugelberg-Welander)

— Sarcoglicanopatias

— Déficit primitivo de merosina

— Calpainopatia

— Miopatia distal tipo Miyoshi

— Miopatia nemalinica

— Sindromes cerebromusculares: Fukuyama,
Walker-Warburg, Santavuori

Transmision autosémica dominante

— Distrofia mioténica de Steinert

— Distrofia muscular facioscapulohumeral

— Distrofia muscular oculofaringea

— Enfermedad de cuerpos densos centrofibrilares
— Miopatia de Bethlem

— Miopatia distal tipo Welander

— Laminopatia

— Miopatia centronuclear

— Desminopatias

— Miopatia con cuerpos de inclusién

do a cada situacién individual ™. El
consejo genético, ya no basado en pro-
babilidades sino en datos seguros obte-
nidos por técnicas modernas de biolo-
gia molecular, ha contribuido a dismi-
nuir la incidencia de estas enfermeda-
des en la poblacién. La genética permi-
te por otra parte vislumbrar nuevas pis-
tas terapéuticas a mediano y largo
plazo, lo cual renueva la esperanza en
una poblacién de pacientes a menudo
desesperados.

Clasificacion

Se pueden mencionar algunos criterios
pertinentes para el profesional.

MODO DE TRANSMISION

Todos los modos de transmision pueden
observarse en el campo de las enferme-
dades neuromusculares (cuadro I). La
transmision es mas facil de establecer
en familias numerosas que en casos ais-
lados o esporadicos. Las distrofias mus-
culares de Duchenne y de Becker cons-
tituyen ejemplos tipicos de herencia
recesiva ligada al sexo, ya que el gen
que codifica la distrofina se sitda en el
brazo corto del cromosoma X. La enfer-
medad de Steinert y la distrofia muscu-
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lar facioscapulohumeral tienen en
comun una herencia autosémica domi-
nante, pero mediada por cromosomas
diferentes. Todas las distrofias muscula-
res congénitas son patologias autosémi-
cas recesivas. La herencia materna ha
sido establecida en la mayoria de las
encefalomiopatias mitocondriales. La
transmisién dominante ligada al cro-
mosoma X se encuentra casi exclusiva-
mente en una forma de la enfermedad
de Charcot-Marie-Tooth con déficit de
conexina 32.

FRECUENCIA

Al contrario de la creencia general, las
enfermedades neuromusculares maés
frecuentes son patologias adquiridas y
autoinmunes, que afectan particular-
mente al adulto. Es el caso de la miaste-
nia y de las miopatias inflamatorias, de
tipo dermatomiositis o polimiositis, que
afectan a varios miles de pacientes cada
afo. A continuacién vienen las patologi-
as genéticas, como la enfermedad de
Steinert y las neuropatias hereditarias
sensitivomotoras, que tienen en comun
una proporcién no desdefiable de casos
paucisintométicos y asintomaéticos. La
distrofia muscular de Duchenne y las
atrofias musculares espinales infantiles
abarcan la gran mayoria de los casos
pediétricos. El resto comprende un con-
junto de miopatias o neuropatias extre-
madamente raras que se podrian califi-
car de ultrahuérfanas por ser tan poco
frecuentes (algunas decenas de pacien-
tes por subtipo en toda Francia).

EDAD DE COMIENZO

La enfermedad puede manifestarse en
periodo neonatal, incluso prenatal (mio-
patias congénitas), en la infancia (distro-
fia muscular de Duchenne, atrofia mus-
cular espinal infantil), en la adolescencia
o en la edad adulta (distrofia muscular
de Becker, distrofia muscular faciosca-
pulohumeral, distrofia muscular de las
cinturas), incluso después de los 50 afios
(distrofia muscular oculofaringea, mio-
sitis con cuerpos de inclusién).

EVOLUTIVIDAD

Depende en gran parte del proceso
fisiopatologico subyacente. En este con-
texto, se considera que las miopatias
congénitas, si pasan el estadio crucial
del periodo neonatal, son poco o no
evolutivas, a diferencia de la mayoria
de las distrofias musculares progresi-
vas. La evolutividad a largo plazo de
las atrofias musculares espinales sigue
siendo discutida. Lo importante es
poder diferenciar la evolucién propia
de la enfermedad con la que esta ligada
a eventuales complicaciones (deforma-
ciones ortopédicas, afeccién cardiaca o
respiratoria).

Kinesiterapia

AFECCIONES ASOCIADAS

Segun la etiologia, sobre todo en las
enfermedades multisistémicas como la
enfermedad de Steinert o las miopatias
mitocondriales, pueden observarse
otros sintomas ademas de los muscula-
res: trastornos del ritmo cardiaco, défi-
cit intelectual, trastornos sensoriales
(principalmente visuales), trastornos
psiquidtricos, trastornos endocrinos,
epilepsia, etc.

A pesar de los esfuerzos de clasificacion,
existen numerosas excepciones a la
regla o al marco nosolégico general,
tanto en la presentacién clinica como en
la evolutividad. Se pueden citar como
ejemplo ciertas miopatias congénitas
que comienzan o se manifiestan en la
edad adulta, algunas formas de distrofia
muscular de Duchenne de revelacion
hiperprecoz, casi neonatal o incluso
ciertas formas de distrofia muscular
facioscapulohumeral rapidamente inva-
lidantes. Esto explica la necesidad de
considerar cada enfermedad neuromus-
cular como una entidad tnica.

Evaluacion

EVALUACION ETIOLOGICA

Dada la ausencia de tratamiento curati-
vo en la mayoria de los casos, el objeti-
vo es retrasar las complicaciones rela-
cionadas con el déficit muscular. Esto
implica un diagnostico establecido
segln criterios estrictos y un programa
terapéutico adaptado a cada caso en
particular ™.

B Circunstancias de deteccion

Las circunstancias de deteccion de una
miopatia o de una neuropatia son muy
variables. Clasicamente, una hipotonia
y/o la aparicién de trastornos de la
marcha en el nifio (caidas frecuentes,
incapacidad para correr, dificultad para
subir escaleras) deben llamar la aten-
ciéon. A veces, los signos son mucho
menos evidentes: simple retraso psico-
motor, deformidades ortopédicas apa-
rentemente aisladas (simple separacion
de los oméplatos, escoliosis, problemas
de calzado o de la estatica del pie),
molestias durante la practica de un
deporte, intolerancia al esfuerzo, car-
diomiopatia aislada, catarata o esterili-
dad en un adulto joven, dificultades
escolares o retraso mental grave.

El diagnéstico también puede sospe-
charse en un contexto agudo, como
una insuficiencia vital en periodo neo-
natal o mas tardiamente, en caso de
accidente de anestesia de tipo hiperter-
mia maligna (enfermedad de cuerpos
densos centrofibrilares, miotonias).
Sin embargo, deben destacarse dos
situaciones nuevas. Un nimero crecien-
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te de nifios con distrofia muscular de
Duchenne es diagnosticado en un esta-
dio presintomatico por una simple
determinaciéon de creatina fosfocinasa
(CPK) sérica, realizada por una enfer-
medad intercurrente. Asimismo, los
estudios genéticos realizados en grupos
de hermanos o en toda una familia per-
miten detectar a los portadores asinto-
maticos de un gen morbido (enferme-
dad de Steinert, distrofia muscular
facioscapulohumeral).

B Examen clinico

Por regla general permite plantear el
diagnostico y orienta hacia un grupo de
patologias. La anamnesis y un andlisis
detallado de los sintomas musculares
son capitales. Se deben buscar en parti-
cular una distribucién distal o proximal
del déficit motor y/o de la atrofia mus-
cular, una afeccion facial, una dificultad
para la relajacién muscular (miotonia),
una macroglosia, fasciculaciones lin-
guales, deformidades ortopédicas.

B Exdmenes complementarios

Su indicaciéon depende del contexto. Se
destaca el interés de las siguientes ex-
ploraciones:

— determinacion de enzimas musculares
(CPK, aldolasa, deshidrogenasa lactica
[LDH]): un nivel sérico muy elevado
sugiere de entrada una distrofia muscu-
lar. No obstante, un nivel normal no
descarta una miopatia;

— electromiograma: por lo general per-
mite diferenciar una afectacién neuro-
pética de una miopadtica, investigar una
anomalia de la unién neuromuscular
(miastenia) o un trastorno de la excita-
bilidad (miotonia);

— biopsia muscular: conserva todo su
interés, sobre todo en caso de sospecha
de distrofia muscular o de miopatia
congénita. En las situaciones mds favo-
rables permite identificar directamente
por inmunohistoquimica o por western
blot la proteina ausente;

— estudios por imdgenes musculares (re-
sonancia magnética o tomografia com-
putadorizada): su importancia es cada
vez mayor, sobre todo en los estadios
incipientes para precisar la selectivi-
dad de la afeccién o para guiar la biop-
sia muscular;

— exploraciones respiratorias (medicién
de la capacidad vital, gasometria, satura-
cién nocturna) y cardiacas (electrocar-
diograma, ecocardiograma, gammagra-
fia cardiaca y a veces exploracion del fas-
ciculo de His): son dtiles para el diag-
nostico y para el estudio de la evolucion;
— estudios genéticos: ya forman parte
del arsenal diagnéstico y muy a menu-
do permiten que el origen molecular de
la enfermedad sea determinado con
exactitud. Se distinguen los casos sim-
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ples, en los cuales las anomalias son
importantes y relativamente faciles de
detectar (delecion del gen de la distrofi-
na en la distrofia muscular de Du-
chenne, delecién del gen smn en la atro-
fia muscular espinal infantil) y los casos
mas delicados que requieren técnicas
sofisticadas (estudios de ligamiento,
biisqueda de mutaciones puntuales) o
una interpretacion prudente en caso de
negatividad;
— otros exdmenes: dependen de la etio-
logia sospechada:

— estudios por imagenes cerebrales:

distrofia muscular congénita, miopa-

tias mitocondriales;

— examen oftalmoldgico: enferme-

dad de Steinert, distrofia muscular

congénita;

— determinaciones endocrinas: en-

fermedad de Steinert, miopatias mi-

tocondriales;

— pruebas de esfuerzo y determina-

ciones metabdlicas: miopatias meta-

bélicas y miopatias mitocondriales.
En la mayoria de los casos, con esta pri-
mera evaluacion se puede establecer el
diagnostico etioldgico. Cuando esto no
es posible, es la evolucién de la enfer-
medad y una eventual revisién del
diagnéstico algunos meses o afios mas
tarde lo que permitird pronunciarse a
favor de tal o cual etiologia. Esto es lo
que ocurre en los cuadros de hipotonia
neonatal grave, donde puede ser dificil
dar un diagnéstico definitivo en las pri-
meras semanas de vida.

B Criterios de evolutividad

La evaluacién inicial de la gravedad y
del potencial evolutivo de una enferme-
dad neuromuscular suele ser dificil. Por
lo tanto, el pronéstico debe ser pruden-
te, tanto en el momento de anunciar el
diagnéstico como en los afos siguien-
tes. Existen casos sencillos en los cuales
la esperanza de vida es estadisticamen-
te muy reducida (atrofia muscular espi-
nal de tipo I, miopatia miotubular,
forma neonatal de la enfermedad de
Steinert) y otros en los cuales puede
variar con la calidad del tratamiento (la
esperanza de vida en la distrofia mus-
cular de Duchenne es de 20-25 afios, las
atrofias musculares espinales de tipo II
permiten en teorfa vivir hasta la edad
adulta en ausencia de complicaciones,
la enfermedad de Steinert implica un
riesgo de muerte stubita, etc.).

En este contexto, independientemente
de la gravedad del déficit motor, la
afeccion cardiaca y la afeccién respira-
toria concomitante son los dos factores
mas desfavorables.

EVALUACION MUSCULAR

Por definicién, es la evaluacién que tie-
ne mayor importancia. En la fase inicial,
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forma parte del diagnoéstico. Poste-
riormente, permite evaluar la progre-
sién eventual de la enfermedad y la efi-
cacia del tratamiento. Debe realizarse
con prudencia y suavidad, por el
mismo examinador si es posible (de
preferencia un kinesiterapeuta formado
para ello), teniendo en cuenta el estado
articular (las retracciones pueden fal-
sear los resultados) y algico del pacien-
te, asi como su nivel de comprensién.
Ademas del aspecto analitico, permite
efectuar comparaciones regulares, eva-
luar las posibilidades funcionales y pre-
ver el riesgo de deformacién.

B Evaluacion analitica
«Testing» muscular manual

Sigue siendo la técnica mas utilizada.
Permite explorar la topografia y la
intensidad del déficit muscular. Se basa
en una escala internacional, elaborada
por el Medical Research Council (MRC),
con una puntuacion de 0 a 5 segtn la
fuerza desarrollada (normal = 5, nula =
0). La puntuacién critica es 3, valor a
partir del cual el movimiento originado
en la contraccién voluntaria puede opo-
nerse a la gravedad. Esta evaluacion
debe ser realizada por un especialista,
siguiendo siempre el mismo orden, y asi
analizar los mismos musculos en un
estado de fatiga comparable. El inconve-
niente del testing, ademas de ser dificil
de realizar en los nifios pequenos, es que
no siempre es reproducible y es poco
adecuado para medir pequefias varia-
ciones de fuerza o el grado de fatiga.

Dinamometria

Si bien esta técnica permite mediciones
mdés objetivas del déficit muscular,
pocos especialistas la utilizan ya que
requiere aparatos especiales: dinamoé-
metro simple o integrado en una cade-
na de medicion de tipo quantitative mus-
cle testing (QMT), asi como una instala-
cién larga y minuciosa del paciente.
Ademas se limita a la evaluacién isoci-
nética de determinados grupos muscu-
lares (pinza pulgar-indice, flexién-
extensién de la pierna o del brazo).

B Evaluacion global

Algunas escalas de evaluacién derivan
del testing muscular manual: la mini-
escala, la escala global de 46 musculos o
incluso la escala de marcha . No exis-
te un consenso en cuanto a su uso. Son
comparables a las escalas o pruebas de
fatigabilidad (que van de la mas senci-
lla, como la maniobra de Barré-Min-
gazzini, a la mas sofisticada con control
electromiografico simultaneo).
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® Escala de Brooke
Miembros superiores
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1. Partiendo de la posicion con el brazo pegado al cuerpo, puede levantario

verticalmente y tocarse la cabeza.

2. Puede colocar la mano en la cabeza solamente flexionando el codo.

3. No puede colocar la mano en la cabeza, pero puede llevarse un vaso de agua
ala boca (con las dos manos si fuera necesario).

4. Puede levantar las manos hasta la boca, pero no puede llevarse un vaso de agua

ala boca.

5. No puede llevarse las manos a la boca, pero puede sujetar un Idpiz o recoger una

moneda de la mesa.

6. No puede utilizar las manos.
Miembros inferiores

1. Camina y sube escaleras sin ayuda.

2. Camina y sube escaleras con ayuda o rampa.
3. Camina y sube escaleras lentamente con rampa (mds de 12 segundos para cuatro

escalones).

4. Camina sin ayuda y se levanta de la silla, pero no puede subir escaleras.

5. Camina sin ayuda, pero no puede levantarse de la silla ni subir escaleras.

6. Camina solamente con ayuda y con ortesis largas.

7. Camina con ortesis largas, pero necesita ayuda para el equilibrio.

8. Se mantiene de pie con dos ortesis, pero no puede caminar, incluso con ayuda.

9. Silla de ruedas permanente.
10. Inmovilizado en cama.

® Escala de Boston
0. Asintomadtico.
1. Fatigabilidad.

2. Marcha anormal o trastornos del equilibrio: 8 m en menos de 20 segundos
3. Marcha sin ayuda: 8 m en menos de 20 segundos o 10 m en menos

de 25 segundos.

4. Ayuda unilateral: 8 m en menos de 20 segundos o 10 m en menos de 25 segundos.
5. Ayuda bilateral: 8 m en menos de 20 segundos o ayuda unilateral: 8 m en mds

de 20 segundos o 10 m en mds de 25 segundos.

6. Ayuda bilateral: 8 m en mds de 20 segundos o 10 m en mds de 25 segundos; silla

de ruedas ocasional.

7 Marcha inferior a 25 pasos con ayuda bilateral; silla de ruedas casi permanente.
8. Silla de ruedas permanente, utilizada sin ayuda.
9. Silla de ruedas permanente, utilizada con ayuda.

® Escala de Walton
0. Normal.

1. Carrera dificil.

2. Marcha dificil.

3. Rampa necesaria.

4. Imposibilidad para subir o bajar escaleras.
5. Imposibilidad para levantarse de la silla.
6. Marcha solamente con ayuda o bastones.

7. Silla de ruedas necesaria; se mantiene sentado, bebe y come normalmente.
8. Posicion sentada dificil sin ayuda o imposibilidad de beber sin ayuda.
9. Posicion sentada imposible sin ayuda o imposibilidad de beber o comer sin ayuda.

10. Inmovilizado en cama.

B Evaluacién funcional

No todos los midpatas son iguales ante
la enfermedad. Por lo tanto, la evalua-
cién inicial debe comprender una eva-
luacién rigurosa del entorno (familiar,
social, profesional) del paciente para
proponer los mejores medios de com-
pensacién posibles y para construir un
proyecto de vida. En este contexto, las
escalas funcionales pueden ser intere-
santes M.
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Existen varias escalas de evaluacién de
la funcién motora en las miopatias
(escalas de Brooke, Boston o Walton),
pero ninguna es realmente universal. Se
utilizan muy poco en la practica
corriente, pero son de utilidad en los
protocolos de investigacion clinica o
terapéutica. A veces se emplean otras
escalas mas generales, orientadas hacia
la evaluacion de la autonomia (indice
de Barthel, medicién de la independen-
cia funcional, adulto o nifio).

Kinesiterapia

Algunas pruebas funcionales crono-
metradas simples también pueden ser
utiles, como la marcha de 10 metros,
subir escaleras y/o la maniobra de
Gowers.

EVALUACION ARTICULAR

Debe realizarse de manera activa y
pasiva. Permite evaluar la importancia
y la reductibilidad de las rigideces,
retracciones, limitaciones de amplitud,
actitudes y deformidades. La goniome-
tria tiene una precisién bastante buena
(del orden de 5°).

Esta evaluacién incluye todas las articu-
laciones y segmentos moéviles del tron-
co y de los miembros. Es necesario bus-
car, en particular:

— una retraccion de los musculos de la
nuca (extensores del cuello) midiendo
la distancia menton-esternon;

— una limitacién de la flexién-exten-
sién de los codos y de las mufiecas, sin
olvidar la pronosupinacién, factor limi-
tante (a veces considerable) para el uso
de las manos;

— una retraccién de las rodillas y de los
pies, por lo general facilmente detectable;
— una retraccién en abduccién de las
caderas, que limita la marcha, extrema-
damente frecuente y muy pocas veces
buscada.

La observacién de algunas de estas ano-
malias osteoarticulares puede tener un
interés diagnodstico. Las retracciones
predominantes en los codos orientan de
entrada hacia una distrofia muscular de
tipo Emery-Dreifuss, al igual que la
espina rigida en algunos casos de dis-
trofia muscular congénita. Los trastor-
nos de la estética y las deformidades del
pie (pie cavo o pie plano) orientan siste-
maticamente hacia una neuropatia sen-
sitivomotora.

La evaluacién articular puede comple-
tarse con un examen radiografico:

— de la pelvis y de la cadera: permite
evaluar la oblicuidad de la pelvis y el
estado de las caderas, de gran utilidad
en el nifio pequefo con riesgo de dis-
plasia;

— de la columna vertebral de frente y
de perfil, de preferencia en posicion
sentada: buscando una escoliosis, prin-
cipalmente en periodo prepuberal, y
sobre todo deformidades raquideas en
el plano sagital (cifosis de hundimiento,
cuyo coeficiente debe medirse, lordosis
y/o espina rigida cervical). Las radio-
grafias en posicion acostada permiten
evaluar el caracter estructural de estas
deformidades;

— de las extremidades (sobre todo de
los pies y en menor medida de las
manos): tiene interés en la enfermedad
de Charcot-Marie-Tooth y en ciertas
miopatias distales.
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En todos los casos debe apreciarse el
grado de desmineralizacién y la exis-
tencia de posibles microfracturas.
También se debe prestar atencién a una
eventual hiperlaxitud (distrofia muscu-
lar congénita de tipo Ullrich, miopatias
congénitas) y al riesgo de luxacién o de
subluxacion, sobre todo en las caderas
(miopatias congénitas) y en los hom-
bros (distrofia muscular de Duchenne
en estadio avanzado).

EVALUACION DE LOS DOLORES.
ESTADO TROFICO

Por definicién, las lesiones puras de la
unidad motora no se acompafian de
trastornos sensitivos. No obstante, exis-
ten numerosas situaciones en las que se
han planteado problemas dolorosos. El
analisis debe conducir a precisar el tipo,
las condiciones de aparicién, la topo-
graffa, la intensidad y la duracién del
dolor. Permite modular la manipula-
cién del paciente, llevar a cabo el exa-
men, y proporcionar un tratamiento
adaptado. Entre el simple calambre de
la pantorrilla, a veces revelador de una
distrofia muscular progresiva y el cua-
dro de hiperalgia generalizada por falta
de movilizacién, todas las situaciones
intermedias son posibles. Debe buscar-
se sistemdticamente la causa: aparato
ortopédico mal adaptado, kinesiterapia
demasiado activa, causa cutdnea o
digestiva, fractura provocada o mas
raramente esponténea, periodo posto-
peratorio de una cirugia tendinosa,
algodistrofia, osteopenia de inmoviliza-
cion, etc. También deben ser evaluados
el contexto psicolégico y los factores
ansidgenos para dar la mejor respuesta
terapéutica posible.

Los trastornos tréficos (lesiones cuté-
neas, tegumentos indurados y doloro-
sos) y vasomotores (extremidades frias,
mala circulaciéon periférica) son fre-
cuentes en ciertas enfermedades, como
las atrofias musculares espinales.
Pueden ser una consecuencia directa de
la enfermedad o deberse a la disminu-
cién de la actividad muscular y/o a los
puntos de apoyo de los aparatos orto-
pédicos (corsé, ortesis, instalacion en
silla de ruedas o en la cama).

EVALUACION
CARDIORRESPIRATORIA

Tiene una importancia capital ya que
determina el pronéstico vital. Muchas
enfermedades neuromusculares se
acompafian de una afeccién cardiaca o
respiratoria, pero en grados diversos. La
sintomatologia clinica suele ser poco evi-
dente en estos pacientes y sélo una aten-
ciéon particular permite reconocerla.
Aparte de los episodios recurrentes de
obstruccién bronquial, la insuficiencia
respiratoria puede traducirse en un debi-
litamiento progresivo, adelgazamiento,
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cefaleas matinales y trastornos del suefio
y/o de la vigilia relacionados con la
hipercapnia. Lo mismo ocurre en caso de
afeccién cardiaca, cuyos signos clinicos,
con excepcién de los casos extremos (sin-
cope o riesgo de muerte stbita en la
enfermedad de Steinert y en la distrofia
muscular de Emery-Dreifuss), son esca-
sos, inconstantes y a menudo sin ningu-
na relacién con el grado de cardiomiopa-
tia subyacente (distrofias musculares de
Duchenne y de Becker).

El examen clinico puede dar una infor-
macién valiosa sobre la funcion respira-
toria: afeccion de los diferentes muscu-
los respiratorios (observacion de las res-
piraciones toracica y abdominal, pre-
sencia de respiracion paradéjica, uso de
miusculos respiratorios accesorios, efi-
cacia de la tos), deformacién y movili-
dad toracica, frecuencia respiratoria,
tolerancia respiratoria de las diferentes
ortesis, etc. En cambio, la auscultacién y
la inspeccién suelen proporcionar poca
informacioén sobre la funcién cardiaca.
En ambos casos tienen una gran impor-
tancia los exdmenes sistematicos respi-
ratorios (pruebas funcionales respirato-
rias que comprenden por lo menos una
medicién de la capacidad vital con
gasometria e idealmente una medicion
de la capacidad respiratoria residual,
una medicién de la presién inspiratoria
y espiratoria maxima y un estudio de la
saturacién nocturna) y cardiacos (elec-
trocardiograma, ecocardiograma, Hol-
ter de 24 horas como minimo, incluso
exploracion del fasciculo de His o gam-
magrafia miocardica con talio en los
casos mas complejos).

EVALUACION GENETICA

Hoy en dia, los estudios genéticos se
han generalizado en este tipo de patolo-
gia. En todo momento se debe cuestio-
nar la pertinencia de un diagnéstico,
sobre todo si aparecen incongruencias
con la evolucion de la enfermedad. Las
pruebas moleculares permiten a menu-
do descartar las dudas eventuales, pero
deben realizarse con el consentimiento
informado del paciente y de su familia.
Una vez establecido el diagndstico, se
tendra que plantear en algtin momento
el problema del consejo genético. El
médico genetista es entonces, dentro de
un equipo pluridisciplinario, la persona
mas capacitada para manejar y transmi-
tir esta informacién.

Tratamiento

KINESITERAPIA

Su objetivo es prevenir las consecuen-
cias ortopédicas que conlleva la evolu-
ciéon de la enfermedad, preservar al
maximo la autonomia del paciente y
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aportar el mayor bienestar posible *. La
kinesiterapia, personalizada y regular,
no debe provocar dolor, fatiga ni estrés,
cualesquiera que sean las técnicas utili-
zadas. Debe comenzarse precozmente,
en cuanto se plantea el diagnéstico,
incluso si no existen deformidades
mayores. Permite, por otra parte, contro-
lar la adaptacién y las posibilidades con
respecto a los aparatos ortopédicos. En
muchos casos, si se les ensefia e informa
bien, los padres pueden participar en
esta parte del programa terapéutico.

B Movilizaciones pasivas
y posturas (fig. 1)

Las movilizaciones pasivas y las postu-
ras (manuales o mecdnicas) sirven para
combatir los desequilibrios, las rigide-
ces y las retracciones. Forman parte del
mantenimiento articular indispensable
para preservar la funcién.

— A nivel de los miembros inferiores, es
necesario prevenir las asimetrias que al
incidir en la estatica de la pelvis y de la
columna vertebral pueden limitar la
marcha y la posicién sentada. No hay
que olvidar la frecuente interdependen-
cia de las causas altas (tronco) y de las
causas bajas (caderas) en la génesis de las
deformaciones de la pelvis y del tronco.
— Anivel de los miembros superiores, se
debe hacer lo posible por conservar las
posibilidades de prensién y de alimen-
tacion.

— A nivel del tronco y del cuello, se
debe combatir la rigidez y la retraccion
de los musculos extensores del cuello,
asi como la rigidez y la deformacion
toracovertebral, para mantener la flexi-
bilidad toracica (modelacién, moviliza-
ciones costales) y facilitar el desarrollo
pulmonar y toracico en los nifios.

— Anivel de la cara, es necesario man-
tener la movilidad del maxilar inferior
(sobre todo en la atrofia muscular espi-
nal infantil, las distrofias musculares
congénitas y la distrofia muscular de
Duchenne).

B Movilizaciones activas

El trabajo activo contra resistencia sigue
siendo muy controvertido en las enfer-
medades neuromusculares, no es asi en
el trabajo activo realizado con ayuda
manual o en balneoterapia.

Estas movilizaciones activas pueden
formar parte del mantenimiento articu-
lar, siempre y cuando se realicen con
prudencia y de manera adaptada a cada
caso. Es necesario cerciorarse de la
ausencia de fatiga y conceder tiempos
de reposo suficientemente largos.

B Balneoterapia

La balneoterapia, realizada a tempera-
tura agradable y a menudo asociada
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1 Los estiramientos y las posturas manuales que se utilizan contra las deformaciones forman parte de
la kinesiterapia cotidiana de muchos pacientes miopatas

con kinesiterapia, permite un trabajo
sin fatiga gracias al calor y a la ingravi-
dez. Tiene un efecto miorrelajante y
analgésico. Crea un espacio de libertad
y de movimiento fisica y psiquicamente
importante para estas personas con
movilidad reducida. Para los nifios
pequefios, la bafiera del domicilio es
suficiente. El uso de salvavidas especia-
les da al nifio libertad y autonomia.
Cuando el nifio es mayor, puede utili-
zar la piscina municipal cuando la tem-
peratura del agua es adecuada. Para los
adolescentes y adultos muy discapaci-
tados se suma el problema del acceso y
del desplazamiento. En la enfermedad
de Duchenne, una cardiomiopatia con-
firmada y evolutiva es una contraindi-
cacion para la balneoterapia debido a la
aceleracion del ritmo cardiaco inducida
por los banos demasiado calientes.

B Fisioterapia

La fisioterapia, con calor o méas rara-
mente con frio (en las miopatias infla-
matorias), puede utilizarse por su efec-
to analgésico y descontracturante antes
de la sesién de kinesiterapia.

B Masoterapia

Se practica por su efecto descontractu-
rante, relajante, analgésico y trofico. Si
estan bien hechos, los masajes convie-
nen a todos los pacientes sin distincion
de edad. Las técnicas utilizadas deben
adaptarse al efecto buscado y no ser
traumatizantes (rozamientos, desliza-
mientos con presion, pellizqueos sua-
ves y deslizantes, vibraciones, etc.). Se
pueden dar masajes en todos los mds-
culos del cuerpo, incluso los de la cara.
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El drenaje linfatico manual forma parte
de estas técnicas, aunque es dificil con-
siderarlo en el contexto de una practica
regular.

B Crenoterapia

Los pacientes midpatas adultos con
enfermedad poco o no evolutiva practi-
can el termalismo regularmente. Es un
complemento til, pero hay que tener
en cuenta que su objetivo es mas el
mantenimiento y el bienestar del pa-
ciente que el mejoramiento de sus capa-
cidades motoras.

APARATOS ORTOPEDICOS

Tienen objetivos diversos:

— prevenir o corregir las deformacio-
nes ortopédicas, teniendo en cuenta que
es mas facil mantener una buena posi-
cién que corregir una deformidad insta-
lada;

— preservar, facilitar o suplir una fun-
cién;

— proporcionar un mayor bienestar.
Deben adaptarse a cada caso particular
y utilizarse de preferencia antes de que
aparezca la deformidad.

B Ortesis de noche

Se utilizan como complemento de las
sesiones de kinesiterapia para prevenir
las actitudes incorrectas durante la
noche (sobre todo de los miembros infe-
riores), pero no deben afectar la calidad
del suefio. Se confeccionan en la posi-
cién mas proxima posible de la posicion
ortopédica de referencia, sin tensiones
correctoras. Es importante proponerlas
antes de la aparicién de las deformida-

Kinesiterapia

des. Se fabrican con yeso o material ter-
moplastico.

— Botas. Permiten la inmovilizacién de
la articulaciéon del tobillo y del pie
(dedos incluidos). Su objetivo es preve-
nir una actitud incorrecta en equino,
varo, valgo o en flexién dorsal.

— Férulas cruropédicas. Incluyen la rodi-
lla, el tobillo y el pie. Se utilizan para
prevenir o limitar las contracturas en
flexion y el valgo de la rodilla, mante-
ner la alineacién de los miembros infe-
riores y controlar el equino de los pies.
Estdn a menudo equipadas de un dis-
positivo antirrotacién, pero no se tole-
ran tan bien como las ortesis cortas, por
lo que se recomienda utilizarlas de
manera alternada con estas tltimas o de
manera alternada derecha-izquierda.
— Valvas pelvipédicas. Se utilizan para
inmovilizar la cadera, la rodilla y el pie.
Permiten mantener la abduccién de la
cadera, limitar los riesgos de luxacion y
equilibrar la pelvis.

— Ortesis de los miembros superiores.
Atafien la mano y el codo. Su objetivo
es combatir la retraccién de los muscu-
los flexores de las mufiecas y de los
dedos (que puede provocar una actitud
de «garra») y la desviacién cubital de
los dedos y prevenir la contractura del
codo (ortesis anteriores). Pueden trans-
formarse en ortesis funcionales para
optimizar las funciones de prensién y
de escritura.

B Ortesis de dia

Las ortesis de los miembros superiores
se aconsejan poco. No obstante, se pue-
den mencionar las ortesis para paliar la
insuficiencia de los musculos fijadores
del oméplato que algunos equipos utili-
zan en la distrofia muscular facioscapu-
lohumeral.

Las ortesis de dia de los miembros infe-
riores, en cambio, son comunes en
muchos nifios que sufren de atrofia
muscular espinal. Su objetivo es prolon-
gar las posibilidades de marcha y per-
mitir la verticalizacién. Contribuyen
también a la prevencién de las deformi-
dades completando la accion de las
movilizaciones pasivas, posturas y orte-
sis nocturnas.

— Ortesis pantorrilla-planta. Permiten
suplir el déficit de los musculos eleva-
dores del pie. Se proponen en caso de
marcha en steppage (distrofia muscular
facioscapulohumeral) y de malposicion
activa del pie en varo durante la mar-
cha. Su indicacién esta limitada porque
pueden desbloquear la rodilla. Se fabri-
can en polipropileno a partir de un
molde del pie y del segmento tibial en
posicién de correccién. Se adaptan a un
zapato liviano.

— Ortesis cruropédicas. Las ortesis cru-
ropédicas con bloqueo de la rodilla tie-
nen el objetivo de continuar la verticali-
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zacién, prolongar la deambulaciéon y
prevenir las deformaciones. Con ellas,
se puede caminar con las rodillas rigi-
das en dos tiempos (marcha pendular).
Se proponen dos modelos:
— la ortesis de polipropileno con
plantilla (colocada en el zapato),
liviana y rigida, permite suplir el
déficit de los elevadores. Su inconve-
niente es que fija la articulacion del
tobillo;
— la ortesis de cuero y metal esta
constituida por una abrazadera alrede-
dor de la pantorrilla y otra alrededor
del muslo, de una fronda de rodilla y
de varillas laterales fijadas al zapato
por medio de mufiones giratorios.
Permite un mejor equilibrio al dejar
libre la articulacién del tobillo, pero
tiene el inconveniente de ser pesada.
— Ortesis dindmicas (cruropédicas). Tie-
nen indicaciones muy precisas. Su obje-
tivo es prolongar la marcha respetando
los tiempos de esta tdltima. Ayudan al
cuadriceps si es atin funcional. Por
regla general son costosas y de uso muy
transitorio, al menos en la distrofia
muscular de Duchenne.

B Ortesis del tronco

Se utilizan para combatir las deforma-
ciones (escoliosis, cifosis, lordosis) y el
hundimiento raquideo. Adaptadas a las
ortesis de los miembros inferiores, man-
tienen la estabilidad de la posicién sen-
tada y de la verticalizaciéon. A menudo
sirven para «aguantar» una deformidad
hasta la intervencién quirtrgica correc-
tora. Su uso puede ser exclusivamente
nocturno o diurno e incluso mixto. Si no
estdn bien adaptadas, pueden incidir
negativamente en la capacidad respira-
toria. El otro inconveniente es su peso,
sobre todo si el nifio o el adolescente
todavia puede caminar.

— Fajas u ortesis lumbares (Lombostat).
Pueden tener algunas indicaciones en
las afecciones musculares moderadas y
sobre todo en el adulto (distrofia mus-
cular facioscapulohumeral) con hiper-
lordosis lumbar.

— Corsé «garchois» (fig. 2). Es el corsé de
referencia, sobre todo en la atrofia mus-
cular espinal infantil, las distrofias mus-
culares congénitas y ciertas formas gra-
ves de miopatia congénita. Se trata de
un corsé corrector que toma la pelvis
por abajo y la minerva por arriba. El uso
de esta minerva puede ser intermitente
en los casos menos graves. El ajuste a la
cintura debe ser maximo (como los cor-
sés que usaban antiguamente las muje-
res) para garantizar un buen apoyo. Se
fabrica en plexidur transparente a partir
de un molde sobre marco ortopédico.
Es facil de utilizar (se abre como un
libro), muy liviano y puede adaptarse al
crecimiento del nifio. La cabecera man-
tiene la columna cervical (obligatorio
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2 El corsé «garchois» es la referencia para el
tratamiento paliativo de las deformidades del
tronco en las atrofias musculares espinales infan-
tiles.

durante los traslados y al usar la silla de
ruedas eléctrica).

— Otros corsés. Se usan poco. El corsé
de Milwaukee se utiliza raramente
debido a su caracter «activo». El corsé
de Boston, la ortesis toracolumbosacra
(TLSO) o el corsé de cuero moldeado se
usan a veces en las formas con poco
hundimiento del tronco o en pacientes
no aptos para la cirugia raquidea.

— Yesos-corsés correctores. Estan indica-
dos en ciertas deformaciones raquideas
muy avanzadas. Requieren un control
inicial en medio hospitalario. Son volu-
minosos y poco estéticos, pero por lo
general muy eficaces si se realizan en
un marco ortopédico. Pueden constituir
una solucién provisoria en espera de un
corsé garchois.

B Verticalizacion

Sus ventajas son multiples: crecimiento
mas armonioso de la pelvis y de los
miembros inferiores, prevenciéon de la
contractura en flexién de la cadera, pre-
vencién de la osteoporosis, mejora del
transito intestinal, socializacién. Debe
ser un objetivo prioritario incluso desde
la mas temprana edad. Las modalidades
de realizacion son variables. Ademas de
la silla de ruedas con médulo de verti-
calizacion (cf infra), se puede proponer
un plano inclinado (manual o eléctrico)
o un aparato modular especifico (mesas
standing con contraapoyo tibial, apoyo
gliteo), asociado en algunos casos al
uso de ortesis (corsés y férulas cruropé-
dicas). La conservacion de un buen esta-
do ortopédico de los miembros inferio-
res es un requisito esencial para una ver-
ticalizacién eficaz e indolora.

E - 26-475-A-10
CIRUGIA

B Cirugia de los miembros
inferiores

Es posible intervenir en las partes blan-
das (tenotomia, alargamiento, reseccion,
transposicién) y el esqueleto. Dada la
evolucién en la prevencién de deforma-
ciones ortopédicas, las indicaciones qui-
rurgicas son cada vez mds raras. Se prac-
tica esta cirugia para corregir las retrac-
ciones (tenectomias escalonadas, alarga-
miento del tendén de Aquiles, transpo-
siciones tendinosas) y/o las luxaciones
(osteotomia de varizacién del fémur y/o
de la pelvis, doble artrodesis subastraga-
lina y mediotarsiana) resistentes al trata-
miento clasico. Estas intervenciones no
estan exentas de complicaciones: dolo-
res postoperatorios, incremento del défi-
cit muscular, recidiva de la retraccién
(por falta de un seguimiento postopera-
torio en medio especializado) y, en los
casos extremos, pérdida de la marcha
(debido a la perturbacion irreversible de
un equilibrio biomecanico precario). Las
indicaciones quirtrgicas deben discutir-
se caso por caso.

Aparte de esta cirugia programada, la
osteosintesis a cielo abierto de las frac-
turas accidentales del miembro inferior
conciernen también a los pacientes mi6-
patas, sobre todo si todavia pueden
caminar. En efecto, la inmovilizacién
con yeso suele ser perjudicial para estos
pacientes y puede provocar la pérdida
de la marcha debido a la rigidez y a la
atrofia muscular que invariablemente
conlleva.

B Cirugia de los miembros
superiores

Son poquisimas las indicaciones quirtr-
gicas para los miembros inferiores. La
artrodesis escapulotoracica da buenos
resultados funcionales en algunos
pacientes con distrofia muscular facios-
capulohumeral . En las manos, pue-
den realizarse transferencias musculo-
tendinosas en ciertas formas muy inva-
lidantes de la enfermedad de Charcot-
Marie-Tooth.

B Cirugia del raquis

Ha transformado el prondstico funcio-
nal y vital de muchos pacientes miépa-
tas ™.

La artrodesis vertebral se practica para
obtener una columna estable, reducir al
maximo las deformaciones y limitar las
consecuencias respiratorias.

Epifisiodesis anterior

En los pocos casos en los que coexiste
una escoliosis y una lordosis, el riesgo
de repercusion respiratoria es maximo;
en efecto, los bronquios principales
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pueden quedar comprimidos por la
protrusion de la columna hacia adelan-
te. Es lo que ocurre en muchos casos
graves de atrofia muscular espinal
infantil y de miopatia congénita. Se
puede recurrir entonces a una epifisio-
desis anterior por via intercostal que
bloquea el crecimiento hacia adelante
de los cuerpos vertebrales pero preser-
va el crecimiento posterior y devuelve
un poco de cifosis toracica.

Artrodesis vertebral posterior

Es la intervencién de primera eleccion
para la mayoria de las escoliosis o cifos-
coliosis de origen neuromuscular (fig. 3
Ay B). El momento de la intervencién
es crucial: idealmente después de los 13
afios de edad 6sea (para evitar el fené-
meno de «cigiiefial»), pero no demasia-
do tarde debido al riesgo cardiaco
(esencialmente en la distrofia muscular
de Duchenne).

Se implanta una instrumentacién meté-
lica (de tipo Luque o Cotrel-Dubous-
set), a menudo asociada a injertos ilia-
cos o tibiales para acelerar la fusién
6sea a nivel vertebral ",

Esta intervencion sigue siendo una ciru-
gia mayor y requiere un medio pre, intra
y postoperatorio especializado. Algunos
equipos recomiendan ademas un perio-
do de ventilacién postoperatoria de
varios dias o semanas para acelerar la
recuperacién de la capacidad vital.
Posteriormente, se debe controlar en
particular la movilidad de la columna
cervical y la aparicién de trastornos de
la degluciéon. La artrodesis permite
prescindir del corsé en la mayoria de los
casos, salvo en las formas en las cuales
el porte de la cabeza es mediocre (atro-
fias musculares espinales graves y mio-
patias congénitas). Las complicaciones
de esta cirugia son globalmente raras y
los estudios de seguimiento demues-
tran el beneficio funcional obtenido por
la mayoria de los pacientes operados "’

TRATAMIENTO RESPIRATORIO

Es muy importante cuando el nifio es
pequefio y no ha completado el desa-
rrollo toracico y de los alveolos pulmo-
nares ", en particular en las atrofias
musculares espinales infantiles de tipo I
y II, las distrofias musculares congéni-
tas y las miopatias congénitas . Se
recomienda una movilizacién del térax
lo més precoz posible, que puede ser
manual durante la sesién de kinesitera-
pia o mediante relajadores de presién
(tipo Bird, Monsun o Alpha 200C) con
boquilla o mascarilla bucal cuando el
nifio es mayor o en edad de compren-
der (fig. 4). Este tipo de ventilacion en
presion positiva favorece la complian-
cia tordcica y permite una movilizacién
mas eficaz de las secreciones. Es mas
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B

3 La cirugia raquidea ha transformado la cali-
dad de vida de los pacientes midpatas. La técnica
de Luque estd particularmente indicada en el
paciente con distrofia muscular de Duchenne, ast
como para las escoliosis con curvatura moderada.

4 El uso de relajadores de presion (tipo Bird)
permite una mejor modelacién de la caja tordcica
y combate las atelectasias.

una forma de reeducacién respiratoria
que un modo de ventilaciéon.

En la evoluciéon de muchas miopatias, la
agravacion relativa del déficit de los
miusculos respiratorios (diafragma y/o
miusculos intercostales) puede requerir
una ventilacion asistida. Actualmente se
dispone de una amplia experiencia en
métodos no agresivos (ventilacién en
presion positiva por via nasal o bucal,
nocturna y, si fuera necesario, diurna) y
sus indicaciones estdn mejor codificadas
(cociente capacidad vital medida/capa-
cidad tedrica inferior al 30 %, signos de
hipoventilacién alveolar, desaturacién
nocturna, hipercapnia persistente, epi-
sodios recurrentes de obstruccién bron-
quial) ™**!. La oxigenoterapia suele ser
inatil, incluso peligrosa en este tipo de
enfermedad. La ventilacién nasal precoz
a titulo preventivo no parece ser muy
atil PO
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La necesidad de una traqueotomia no
debe ser considerada como un fracaso.
Por el contrario, puede resultar benefi-
ciosa y dar seguridad en las formas mas
graves o cuando la ventilacién nasal
supera las 18 horas al dia. Siempre debe
discutirse con el paciente y su familia,
en lo posible antes de una situacién de
urgencia.

Si el paciente presenta riesgos en el
plano respiratorio, se asocia una vacu-
nacién antigripal y antineumocdcica,
una antibioticoterapia y una aerosolte-
rapia en caso de obstruccién bronquial;
el aspirador de mucosidades puede ser
un complemento ttil a domicilio.

Los trastornos del suefio deben relacio-
narse con trastornos respiratorios, inclu-
so si pueden ser de origen central P
Ante la mas minima duda, es necesario
un examen polisomnogréfico, mas atin
si existen signos sugestivos (cefaleas
matinales, insomnio, somnolencia diur-
na, etc.).

TRATAMIENTO CARDIACO

La afeccion cardiaca es un riesgo cons-
tante en la distrofia muscular de Du-
chenne, principalmente cuando se pier-
de la capacidad de marcha . Sélo los
examenes regulares, cada seis meses en
promedio, a partir de los 9-10 afios, per-
miten que sea detectada. Ante una dis-
minucién sensible de la fraccion de
eyeccion sistdlica, debe discutirse el tra-
tamiento con inhibidores de la enzima
de conversiéon de la angiotensina
(IECA) ™. La amiodarona puede ser ttil
en caso de trastornos del ritmo asocia-
dos. En la distrofia muscular de Becker,
el tratamiento parte de los mismos prin-
cipios, con posibilidad ademés de pro-
poner un trasplante cardiaco en los
casos mas graves. Cabe subrayar la fre-
cuente discordancia entre la gravedad
de los trastornos cardiacos y la intensi-
dad del déficit muscular periférico.

Los trastornos del ritmo son frecuentes
en la miotonia de Steinert y en las dis-
trofias musculares de tipo Emery-
Dreifuss. El tratamiento es ante todo
preventivo y se basa en la colocacién de
un marcapasos con o sin desfibrilador
implantable.

TRATAMIENTO DIGESTIVO
Y NUTRICIONAL

Los trastornos digestivos y de la deglu-
cién pueden plantearse desde la peque-
fia infancia (atrofia muscular espinal de
tipo I, miopatia congénita) o por el con-
trario en un estadio muy avanzado de
la distrofia muscular de Duchenne "**.
Las causas son mdiltiples: reflujo gastro-
esofagico, afeccion de la musculatura
lisa o estriada, macroglosia, hiperlordo-
sis cervical. Se recomienda un andlisis
cuidadoso hecho por un especialista. Lo
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mismo ocurre con los trastornos nutri-
cionales ™ #l Son frecuentes en el
momento de la pérdida de la marcha y
por lo tanto deben anticiparse por un
seguimiento nutricional y dietético ade-
cuado. Ya sea al inicio o en un estadio
avanzado de la miopatia, la asistencia a
la funcién digestiva puede llegar a la
gastrostomia, intervencién realizada
habitualmente por via percutdnea y
bien tolerada por estos pacientes.

AYUDAS TECNICAS

Tienden a compensar las incapacidades
motoras y devolver cierta autonomia a
la persona enferma. Las funciones esen-
ciales que pueden ser compensadas por
medios técnicos son el movimiento
(desplazamiento, manipulacioén, trasla-
dados y cambios de posiciéon) y la
comunicaciéon. En este contexto, los
ergoterapeutas desempefian un papel
primordial en estrecha coordinacién
con los servicios de seguimiento.

— El uso de la silla de ruedas eléctrica se
ha generalizado entre las personas mi6-
patas que han perdido la marcha. Estas
sillas pueden tener un médulo de verti-
calizacion si este criterio se integra en el
proyecto terapéutico y si el paciente lo
solicita. La ganancia de autonomia es
real, pero depende mucho de la adecua-
cién al medio ambiente del individuo
(habitat, escuela, lugar de trabajo). Por
lo tanto, es imprescindible un estudio
previo de las necesidades del paciente,
realizado conjuntamente con la familia
y los profesionales (ergoterapeutas,
kinesiterapeutas, técnicos de insercion)
en colaboracién con el médico. El pro-
blema del costo y del lugar que ocupan
tales aparatos no estd totalmente resuel-
to. El momento mas oportuno para
comenzar a utilizar una silla de ruedas
eléctrica continta siendo un motivo de
controversia. No hay que dudar en
prescribirla precozmente, en caso de
distrofia muscular de Duchenne, inclu-
so antes de la edad efectiva de la pér-
dida de la marcha. El tri-scooter eléctri-
co, en préstamo o alquiler, puede ser
una solucién intermedia interesante,
especialmente en los desplazamientos
largos.

— La silla de ruedas manual sigue te-
niendo algunas indicaciones, como silla
complementaria o cuando la persona
conserva cierto grado de propulsion.
Un pequeiio motor portatil puede ser
suficiente para algunos pacientes. La
principal ventaja es que son livianas y
faciles de manejar.

— Las ayudas para el control del entorno se
han desarrollado ampliamente en los
dltimos afios. Tanto en vivienda inteli-
gente, robdtica o simplemente informati-
ca individual o compartida (redes, inter-
net, visiéfono), los progresos son expo-
nenciales y los costos cada vez menores.
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No hay que olvidar las demas ayudas
técnicas que pueden ser de gran utili-
dad, como por ejemplo ayudas para la
higiene personal, la alimentacién
(cubiertos adaptados, feeders).

VIVIENDA, ESCOLARIDAD,
ACTIVIDADES RECREATIVAS,
PSICOLOGIA

La tendencia actual es que el nifio o el
adolescente con una patologia neuro-
muscular permanezca el mayor tiempo
posible en su contexto familiar habitual.
Lo mismo ocurre con la escolaridad. Se
han realizado esfuerzos considerables
para que los nifios, incluso con discapa-
cidades mayores, puedan seguir un
curso escolar normal ®. Debe destacar-
se al respecto el papel de los asistentes
medicosociales encargados de acompa-
fiar a la familia y al paciente para lograr
una mejor integracion.

No obstante, el recurso a instituciones o
centros especializados es necesario en
ciertas situaciones:

— el entorno familiar no siempre pue-
de hacerse cargo del paciente;

— cuando los trastornos cognitivos son
predominantes;

— la autonomia respiratoria puede ser
insuficiente en ciertos enfermos traqueo-
tomizados que requieren ventilaciéon
durante periodos prolongados, etc.
También es importante tener en cuenta
la necesidad de atencién psicoldgica en
estos pacientes. E1 30 % de los nifios con
distrofia muscular de Duchenne y
muchos nifios portadores de formas
precoces de la enfermedad de Steinert
presentan serios trastornos cognitivos
que perturban la escolaridad ™. Tam-
bién pueden aparecer estados depresi-
vos, sobre todo en el momento de la
pérdida de la marcha, que requieren
una atencién adecuada. El paciente
midpata no es el tnico que presenta
riesgos psicoafectivos, también debe
considerarse la situacion afectiva de los
padres y hermanos.

A cualquier edad, pero sobre todo en la
vida adulta, estas personas se plantean
su papel de ciudadanos, con respecto a
los derechos civicos, la accesibilidad, las
actividades recreativas o el trabajo. En
este contexto, es evidente que ciertas
actividades deportivas adaptadas, por
el aspecto lidico y la socializacion que
implican, pueden ser muy benéficas
para los pacientes midpatas (fig. 5).

Indicaciones
particulares

DISTROFIAS MUSCULARES
PROGRESIVAS

La distrofia muscular de Duchenne consti-
tuye el arquetipo de las distrofias mus-
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5 Las actividades deportivas adaptadas, incluso
para los mds pequerios, ayudan a la socializacién
y desarrollan el espiritu de lucha frente a la
enfermedad.

culares graves del nifio. Resume por si
sola todos los progresos obtenidos en
materia de diagnéstico precoz y de tra-
tamiento en los tltimos 20 afios. El
diagndstico de certeza se basa actual-
mente en la deteccién de un déficit de
distrofina en la biopsia muscular y/o
de la modificacién del gen que codifica
para esta proteina .

Sin tratamiento, los nifios viven rara-
mente mas alld de los 20 anos, debido a
complicaciones respiratorias graves que
resultan de la afeccién de los misculos
respiratorios y de una cifoscoliosis muy
acentuada. Aunque la supervivencia y la
calidad de vida han aumentado, no exis-
ten datos estadisticos para demostrarlo.
En la fase pre o paucisintomética es
suficiente un simple seguimiento clini-
co cada seis meses o una vez al afio. La
kinesiterapia no es sistematica, como
tampoco lo son las contraindicaciones
para las actividades fisicas o deporti-
vas. Sin embargo, estas actividades
deben autorizarse con la condicién de
que se respeten ciertas precauciones
(evitar la fatiga excesiva, adaptar la acti-
vidad al tipo y a la topografia del défi-
cit muscular, control médico regular).
En cuanto aparecen las primeras tenden-
cias retractiles en los miembros inferio-
res, es necesario comenzar una kinebal-
neoterapia para tratar de retrasar la pér-
dida de la marcha. El uso de ortesis noc-
turnas permite en este estadio combatir
el equino y la contractura en flexién de la
rodilla. En cambio, es mas discutible el
uso de ortesis de dia, asi como la cirugia
tendinosa precoz y preventiva recomen-
dada por algunos autores ***. El perio-
do de la pérdida de la marcha es crucial
desde cualquier punto de vista. Ocurre
habitualmente entre los 10 y los 12 afios.
En este estadio debe intensificarse el
seguimiento de estos nifios.

Debe recomendarse la silla de ruedas en
cuanto aparecen los primeros signos de
fatigabilidad. Debe comprender, si no
hay contraindicacién de orden ortopédi-
co o medioambiental, un mdédulo de
verticalizacién. En este estadio, hay que
prestar una atencién particular a la
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detecciéon de una afeccién cardiaca
infraclinica, lo cual va determinar el
momento de la cirugia raquidea, necesa-
ria en el 90 % de los adolescentes con
distrofia muscular de Duchenne. Tam-
bién aumenta el riesgo de sobrepeso en
este periodo, por lo que es necesario un
seguimiento nutricional. A partir de los
14-15 afios se acentda la disminucién de
la capacidad vital y es necesaria una
ventilaciéon nasal nocturna. Este fragil
equilibrio puede mantenerse hasta los
20-25 afios, momento en el cual puede
realizarse una traqueotomia.

El principal factor prondstico es la gra-
vedad y la evolutividad de la cardio-
miopatia. Los IECA, incluso adminis-
trados precozmente antes de los prime-
ros signos de degradacion miocardica,
aunque no impiden la apariciéon de la
cardiomiopatia si pueden contenerla
durante varios afos cuando es patente.
Todos estos factores conjugados hacen
que actualmente los nifios con distrofia
muscular de Duchenne vivan mejor y
més tiempo. En consecuencia, estos
pacientes y sus familias pueden hacer
proyectos de vida a mas largo plazo.
Paralelamente se estan evaluando nue-
vas terapéuticas. Las terapias génicas y
celulares (trasplante de mioblastos) son
prometedoras, pero todavia estin en
experimentaciéon . Hasta ahora, los
enfoques farmacolégicos han sido
decepcionantes, a excepcién de la corti-
coterapia que tiene no obstante efectos
secundarios significativos. Otros farma-
cos (arginina, creatina y gentamicina,
para citar los mas recientes) han susci-
tado un nuevo interés y son actualmen-
te objeto de protocolos de investigacion.
La distrofia muscular de Becker es 10 veces
menos frecuente que la distrofia de
Duchenne. Plantea problemas esencial-
mente cardiacos y en menor medida
motores (del 20 al 30 % de los pacientes
con distrofia muscular de Becker pre-
senta riesgo de perder la marcha).
Actualmente, no se vacila en proponer
un trasplante cardiaco en caso de car-
diomiopatia confirmada y rebelde al
tratamiento médico.

Deben mencionarse también otras dis-
trofias musculares del nifio o del adul-
to, sin déficit de distrofina. Las sarcogli-
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canopatias son por regla general menos
graves y no se acompafian de afeccion
intelectual ni cardiaca (salvo raras
excepciones) 21, El recurso a la artro-
desis vertebral es menos frecuente y la
afeccién respiratoria mas tardia. Por lo
tanto, la esperanza de vida es global-
mente mayor. Las distrofias musculares
congénitas con déficit de merosina se
relacionan por su gravedad con las mio-
patias congénitas o la atrofia muscular
espinal de tipo II. La distrofia muscular
facioscapulohumeral es frecuente y
afecta principalmente a pacientes adul-
tos. La pérdida de la marcha ocurre en
el 10 al 20 % de los casos, pero por lo
general la evolucién es lenta. Una kine-
siterapia de mantenimiento de las arti-
culaciones suele ser suficiente y una
cirugia de fijacion de los omoéplatos
puede compensar, en parte, el defecto
de abduccién de los hombros.

Las miopatias por déficit de calpaina
son poco frecuentes salvo en ciertos
grupos étnicos especificos (Isla de la
Reuniodn, Pais vasco, comunidad amish
en Estados Unidos). Su gravedad es
variable, sin afeccién cardiorrespirato-
ria. Es necesario un seguimiento y una
kinesiterapia regular.

ATROFIAS MUSCULARES
ESPINALES

Se distinguen tres tipos de atrofias mus-
culares espinales en funcién de la gra-
vedad ¥.

— El tipo I se encuentra actualmente
exento de todo recurso terapéutico. La
muerte ocurre antes de los 2 afios de
edad en el 95 % de los casos. No obs-
tante, se recomiendan medidas de
acompafiamiento (valva-asiento, aspi-
racion de mucosidades, alimentacion
por sonda gastrica nocturna, analgési-
cos y kinesiterapia) .

— El tipo II, a pesar de una seria disca-
pacidad motora (imposibilidad de
caminar), es compatible con una espe-
ranza de vida en principio normal. El
seguimiento ortopédico es esencial y
debe comenzar precozmente, en cuanto
se plantea el diagnoéstico. Los proble-
mas relacionados con las ortesis (corsé
garchois, férulas cruropédicas) son una
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preocupacion constante, asi como los
problemas respiratorios (presentes en la
mayoria de los casos) *7. La artrodesis
vertebral es casi siempre necesaria, pre-
cedida a veces en los casos mas graves
de un tiempo anterior.

— El tipo III (enfermedad de Kugelberg-
Welander) tiene gravedad variable.
Muchos pacientes conservan una mar-
cha funcional durante muchos afios,
pero existe un cierto grado de evolutivi-
dad a largo plazo.

MIOPATIAS CONGENITAS

Su gravedad es extremadamente varia-
ble, lo que hace dificil plantear reglas
generales ". En los casos mas precoces
y graves, los trastornos nutricionales,
respiratorios y ortopédicos son predo-
minantes y requieren un seguimiento
en medio especializado.

MIOTONIAS

La miotonia de Steinert es la mas fre-
cuente. Se trata de una enfermedad
multisistémica que requiere la atencién
de varios especialistas, en particular la
de un cardiélogo y un oftalmélogo. El
problema en los nifios es complejo, se
plantea inmediatamente al nacer (requi-
riendo entonces cuidados intensivos
convencionales) 0 més tarde ante tras-
tornos motores discretos que contrastan
con la importancia de las dificultades
escolares. Para todos los casos, el pro-
noéstico a largo plazo depende del ries-
go de trastornos del ritmo cardiaco y
por consiguiente de muerte stbita. Hoy
en dia, la colocacién de un marcapasos
ha modificado sensiblemente la espe-
ranza de vida de estos pacientes. La
pérdida de la marcha es poco frecuente.
Debe realizarse una kinesiterapia de
mantenimiento.

Conclusion

Por la complejidad de las enfermedades
neuromusculares y la multiplicidad de
problemas que plantea, sélo un enfoque
multidisciplinario permite un sequi-
miento de calidad de las personas afec-
tadas.

Cualquier referencia a este articulo debe incluir la mencion del articulo original: Urtizberea JA et Miranda A. Bilan et prise en charge des maladies neuromusculaires. Encycl Méd Chir (Editions
Scientifiques et Médicales Elsevier SAS, Paris, tous droits réservés), Kinésithérapie-Médecine physique-Réadaptation, 26-475-A-10, 2001, 12 p.
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