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DISTROfIA MUSCULAR
Unforme de una familia

Fernando Nassar Guier·

DUCHENNE
afectada)

(+) Sin manifestación al momento del diagnóstico

TABLA 2
VALORES DE LAS PRUEBAS BIOQUIMICAS

ENZIMAS l' 2° 3' 4° MADRE

CPK + sobre 20 mil 1,970 sobre 20 mil 4.070 920

DHL ++ 1.&40 3BO 1.750 1,520 520

SGOT +++ 88 23 95 88 10

TABLA 1
CARACTERISTlCAS DEL DESARROLLO

PSICOIMOTOR BASICO

CARACTER 1° 2° 3° 4°

Sentado 9 meses 4 meses 8 meses +

Gateo 9 meses 5 meses 10 meses +

De pie 12 meses 6 meses 12 meses +

caminar 14 meses 10 meses 14 meses +

Hablar + 6 meses 6 meses +

EDAD 7112 años 51/2años 3112 años 1 año

INTRODUCCION

La Distrofia Muscular Progresiva de Duchenne, se
desarrolla a partir de la transmisión recesiva ligada al se·
xo: siendo las mujeres portadoras y los varones afecta­
dos, con expresión completa. Se presenta con una fre­
cuencia de 160 a 200 por millón de nacidos vivos (7),
dándose mutaciones ocasionales de hasta 113 de los ca­
sos. Su anatomla patológica es definida por la infiltra­
ción de tejido fibroso y sustitución grasa en músculo es­
quelético y cardiaco (2) a partir de un defecto estructu­
ral del sarcolema, ocasionando los datos cllnicos carac­
terlsticos de atrofia progresiva de inicio proximal (pélvi­
co), con alteraciones motoras especificas: Marcha de
Trendelemburg, Maniobra de Gowers, pseudohipertrofia
de pantorrilla y lordosis. Por lo común, al iniciar la puber­
tad el niño es confinado a la utilización de silla de rue­
das· siendo la mortalidad secundaria a insuficiencia mus~

cu'~r o neumanta, en el transcurso del segundo decenio.
Pueden hallarse alteraciones ecocardiográficas, así co­
mo en el electrocardiograma, aunque la afección cardia­
ca terminal es rara (5, 4). El diagnóstico con ayuda de
gabinete se hace a partir de la determinació~ de enzi­
mas muy sensibles: CPK, DHL, SGOT, y creatlna en Ori­

na; dándose un porcentaje de presentación de niveles
séricos anormaies superior al 90% de los pacientes (3).
La electromiografla y la biopsia muscular son métodos
importantes para su diagnóstico drrerencial, o comple­
mento académico de los primeros.

(+)

(++)

Método en Luz Ultravioleta-NAC activado.
Valores de Referencia: varones hasta 160 y mujeres
hasta 130 UIL.

Método Colorimétro-Cabaud yWroblewski.
Valores de Referenica: 200 a 500 U/mi.

PRESENTACION

Acudió a la Cllnica de Salud del área de Montever­
de, en la provincia de Puntarenas, a consulta regular la
madre con su hijo mayor. En la exploración f1sica se en­
contró un niño por lo demás sano; fue notorio el compro­
miso funcional motor, por Jo que se le practicó una eva­
luación cllnica y bioqulmica a sus hermanos y progenITo­
ra. Se recopiló una historia dirigida hacia el desarrollo
básico (tabla 1), Y se definió la presencia de caracteres
semiológicos particulares; como método complementa­
rio único se solicitó la enzimologla, pertinente (tabla 2).
A partir de los resultados obtenidos, no se consideró ne­
cesario utilizar otra metodologla diagnóstica de mayor
complejidad y costos. No fue posible realizar un gráfico
de la distribución de la afectación en la familia materna,
por carecer de conocimiento directo de la misma y debi·
do a su gran área de dispersión.

• Informe de una Familia Afectada

(+++) Método Calorimétrico y Frankel.
Valores de Referencia: 8 a 40 Ulml.

OISCUSION

En dos de los niños (1° y 4°), es notorio el retraso de
funciones superiores; tal romo ha sido descrito, cerca
de un tercio de los casos muestran un cociente intelec·
tual por debajo de 75, siendo evidente desde los prime­
ros años; sin embargo, no hay relación entre la evolu­
ción del compromiso motor y el retardo, que es no progre­
sivo (6, 1). Los hallazgos cHnicos son proporcionales a
la evolución de la alteración muscular y su distribución:
en el niño 10 se evidenció pseudohipertrofia de pantorri·
lIas, lordosis, Marcha de Trendelemburg y Maniobra de
Gowers; el 2" y 3° niños no presentaron las dos últimas,
y el 4° ninguna de ellas. Debe señalarse que la pseudohi­
pertrofia, aunque no es específica de este trastorno, si
es indicativa del mismo, hallándose en el 90% de los ca­
sos (8). La CPK se considera el marcador de mayor sen­
sibilidad, tanto para los casos afectados, como para la
detección de mujeres portadoras, estando en las últi­
mas presente en el 75% de ellas (9). Pese a la innega-
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ble necesidad del equipo de atención, en especial en el
campo de la medicina física y rehabilitación (3), el pro­
nóstico es mortal.

RESUMEN

Se presenta el caso de un núcleo familiar compues­
to por ambos c6nyugues y cuatro hijos varones, a los
cuales se les determinó como afectados por la Distrofia
Pseudohipertrólica de Duchenne, trastorno de transmi.
sión recesiva ligada al sexo. El padecimiento tiene ca­
racteres semiológicos propios, Jos cuaJes indican afec~

ció" progresiva e irreversible, para la cual no hay trata­
miento y con pronóstico mortal hacia el 2° decenio de vi­
da.
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