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Distrofia muscular de Duchenne y Becker: evolución clínica y
afectación cardiaca en una cohorte de un hospital de tercer
nivel
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Introducción: La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad genética rara ligada al cromosoma X,
con una incidencia de 1:5.000 varones. Está causada por mutaciones en el gen DMD que provocan ausencia de
distrofina y debilidad muscular progresiva de inicio temprano. Su forma más leve, la Distrofia Muscular de Becker
(DMB), se asocia a una expresión parcial de la proteína y presenta menor incidencia (1:19.000).El objetivo fue
describir la cohorte de pacientes con DMD y DMB en seguimiento en nuestro centro y analizar su evolución clínica.

Métodos: Estudio observacional retrospectivo que incluyó a todos los pacientes en seguimiento en Pediatría y la
Unidad de Cardiopatías Familiares (n = 18). Se recogieron variables demográficas, clínicas, genéticas, funcionales y
terapéuticas. Se analizó la forma de presentación, el grado de afectación funcional, las complicaciones
musculoesqueléticas, respiratorias y la afectación cardiológica. Asimismo, se evaluó la necesidad de ayuda para la
deambulación, el empleo de ventilación mecánica, la prevalencia de miocardiopatía y el tratamiento farmacológico.

Resultados: El 94% eran varones con una edad media al diagnóstico de 5,3 ± 5,2 años. El síntoma inicial más
frecuente fue la alteración de la marcha (44%). El 75% presentaban al menos dependencia moderada. El 50%
conservaban la deambulación, con pérdida de la marcha a los 13,2 ± 2,3 años. El 33% precisaron ventilación
mecánica no invasiva, iniciada a los 16,6 ± 4,7 años. La prevalencia de miocardiopatía fue del 28%, con
diagnóstico a los 16,3 ± 4,0 años y una fracción de eyección del 62 ± 8% al final del seguimiento. La resonancia
magnética cardiaca se realizó en cinco pacientes, diagnosticó dos casos de miocardiopatía con ecocardiograma
previo normal y motivó ajuste farmacológico en uno. El 67% recibían tratamiento cardiológico iniciado a los 13,7 ±
4,2 años, siendo IECAs/ARA II los más utilizados (61%).

Conclusiones: La evolución clínica es similar a otras series, con inicio en la infancia, pérdida de la marcha en la
adolescencia y complicaciones respiratorias y cardiacas en la juventud. La resonancia magnética se realizó en el
28% de los pacientes y detectó miocardiopatía con ecocardiograma previo normal en el 40%, condicionando
cambio de tratamiento en el 20%. Este hallazgo refuerza la relevancia de la resonancia magnética cardiaca en
estos pacientes.




