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’ FICHA-RESUMEN DE ENFERMEDAD RARA \

DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENE

DESCRIPCION: Es la mas comin dentro de las distrofias musculares, siendo una
miopatia (degeneracion de todos los musculos), de origen genético y de curso
progresivo, siendo hereditaria y afectando a todas las razas. ElI gen anormal, que
codifica la distrofina, se encuentra en el locus Xp21. Se hereda como rasgo recesivo
ligado al cromosoma X, aunque el 30% de los pacientes son mutaciones de novoy la
madre no es portadora.

SINTOMAS: Se caracteriza por la progresion rapida de la degeneracion del masculo
que ocurre de forma temprana en vida. Casi todos los lactantes afectados son varones,
siendo raro que tengan sintomas al nacer o en los primeros meses, aunque algunos ya
muestran hipotonia (tono anormalmente disminuido del musculo) progresiva que es el
signo clinico mas caracteristico. Posteriormente (3 afios), aparecen signos de
alteraciones al inclinarse y caminar, alcanzando su maxima expresion alrededor de los
5 afios y la marcha se hace claramente patoldgica con balanceo de caderas, lo que se
conoce como marcha de Trendelenburg, presentan hipertrofia de los masculos de las
pantorrillas, aparece debilidad progresiva hasta el punto de precisar silla de ruedas,
(entre los 7 y 12 afios de edad), deterioro mental y fibrosis muscular. La enfermedad
progresa imparablemente en el segundo decenio de la vida, la afectacién de la
musculatura respiratoria comienza a manifestarse con tos débil e ineficaz, infecciones
pulmonares frecuentes y disminucion de la capacidad respiratoria. Las contracturas y la
escoliosis comprometen ain mas la mecanica pulmonar e incluso comprimen el
corazon. Menos frecuentemente se pueden hipertrofiar la lengua y los antebrazos. Hay
miocardiopatia de forma constante en esta enfermedad, siendo de severidad variable,
pero no guarda relacién con el grado de debilidad de los musculos esqueléticos.
Algunos pacientes presentan afectacion intelectual, aunque entre leve y moderada, y
pueden presentar crisis epilépticas. La muerte puede sobrevenir, en algunos casos,
alrededor de los 18 afios de edad por insuficiencia respiratoria durante el suefio,
insuficiencia cardiaca congestiva intratable, neumonia, aspiracion y obstruccién de la
via respiratoria.
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