INTRCDUCCION

La Distrofia Muscular Progresiva de Duchenns, se
desarroita a partir de la fransmision recasiva ligada al se-
xo: siendo las mujeres portadoras y los varones afecta-
dos, con expresidn completa. Se presenta con una fre-
cuencia de 160 a 200 per millén de nacidos vivos {7),
dindose mutaciones ocasionales de hasta 1/3 de los ca-
sos. Su anatomia patoldgica es definida por Ja infiltra-
cién de tejido fibroso y sustitucién grasa en musculo es-
quelético y cardiaco {2) a partir de un defecto estructu-
ral del sarcolema, ocasionando los datos clinicos carac-
teristicos de atrofia progresiva de inicio proximal {péivi-
¢o), con alteraciones motoras especificas: Marcha de
Trandetemnburg, Maniobra de Gowers, pseudchipertrafia
de pantorrilla y lordosis. Por lo coman, al iniciar la puber-
tad el nifio es confinado a la utifizacién de silla de rue-
das; siendo la mortalidad secundaria a insuficiencia mus-
cular o neumeania, en el transcurso del segundo decenio.
Pueden hallarse alteraciones ecocardiogréiicas, asi co-
mo en ¢ electrocardiograma, aunqtie la aleccion cardia-
ca tsrminal es rara (5, 4). El diagndstico con ayuda de
gabinete se hace a partir de la determinacién de enzi-
mas muy sensibles: CPK, DHL, SGOT, y creatina en ori-
na; dandose un potcentaje de presentacién de niveles
séricos anormales superior al 90% de los pacientes (3).
La wlectromiografia y la biopsia muscular son métodos
importantes para su diagnastico diferencial, o comple-
mento académico de los ptimeros.

PRESENTACION

Acudié a la Clinica de Salud del area da Montever-
de, en {a provincia de Puntarenas, a consulta regular la
madre con su hijo mayor. En la exploracién lfisica se en-
contrd un nife por lo demds sano; fue notorio el compro-
miso funcional motor, por lo gue se le practicéd una eva-
luacién clinica y bioquimica a sus hermanos y progenito-

ra. Se recopild una historia dirigida hacia el desarrolle:

bésico ({tabla 1), y se definid la presencia de caracteres
semicldgicos particutares; como métode complementa-
rio nico, se solicitd |a enzimologia, pertinente {tabia 2).
A partir de los resultades obtenidos, no se considerd ne-
cesario utilizar ofra metodologia diagnéstica de mayor
complejidad y costos. No fue posible realizar un grafico
de fa distribucién de la afectacién en la familia materna,
por carecer de conocimienta direcio de la misma y debi-
do asugran &rea de dispersidn.
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TABLA %

CARACTERISTICAS DEL DESARROLLO
PSICO/MOTOR BASICO

CARACTER 1@ 20 a0 4°
Sentado 9 meses 4 meses B meses *
Gateo 9 meses 5 meses 10 meses +
De pie 12 meses 6 meses 12 meses +
Caminar 14 meses 10 mesas 14 meses +
Hablar + 6 meses 6 meses +
EDAD 7H2anos S t/i2afos 3 1/2afos 1 afio
{+} Sinmanifestacién al momento del diagndstico
TABLA 2

VALCRES DE LAS PRUEBAS BIOQUIMICAS
ENZIMAS 1 2 O 4° MADRE
CPE  + sobra20mil 1,870 sobre20mil 4070 920
DHE 4+ 1,640 380 1.750 t,520 520
SGOT 444 88 23 95 a8 0

(+} Métado en Luz Ultraviolta NAC activade.
Valores de Referencia. wvarones hasta 160 y mujeres
hasta 130 UL

{++)  Método Colorimétro-Cabaud y Wroblewski.
Valores de Refersnica’ 200 a 500 U/ml.

{+++4)

Método Colormético y Frankel.
Valores de Referencia: B a 40 U/ml.

DISCUSION

£n dos da los nifios (1° y 4%), es noterio el retraso de
funciones superiores; tal como ha sido descrito, cerca
de un tercio de los casos muesiran un cociente intelec-
tual por debajo de 75, siendo evidente desde los prime-
ros afos; sin embargo, no hay relacién entre la evolu-
cion del compromiso motor y el retardo, que es no progre-
sivo (6, 1}. Los hallazgos clinicos son proporcionales a
la evolucion de la alteracidn muscular y su distribucidn:
en el nifio 1° se evidencid pseudohipertrofia de pantorri-
llas, jordosis, Marcha de Trendelemburg y Manicbra de
Gowers; el 2° y 3° nifos no presentaron las dos oflimas,
y el 4° ninguna de ellas. Debe sefialarse que la pseudohi-
pertrofia, aunque no es especifica de este trastorno, sf
es indicativa del mismo, hallindose en el 90% de los ca-
so0s (8). La CPK se considera el marcador de mayor sen-
sibilidad, tants para los casos afectados, como para la
deteccion de mujeres poriadoras, estando en las Ulti-
mas presente en el 75% de ellas {9). Pese a la innega-
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ble necesidad del equipo de atencién, en especial en el
campo de la medicina fisica y rehabilitacién (3), el pro-
ndstico as mortal,

RESUMEN

Se presenta el caso de un nicleo famitiar compues-
to por ambas conyugues y cuatro hijos varones, a los
cuales se les determing como afsctados por ta Distrofia
Pseudohipenréfica de Duchenne, trastorno de transmi-
sién recesiva ligada al sexo. Ef padecimiento tisne ca-
racleres semiolégicos propios, Jos cuzles indican atec-
cién progresiva e irreversible, para ia cual no hay trata-
miento y con prontstico mortal hacia el 2° decenio de vi-
da.
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