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Distrofia muscular de Duchenne y Becker: evolucidn clinica y
afectacidn cardiaca en una cohorte de un hospital de tercer
nivel

Alejandro Gullén de la Roza(1), Alberto Alén Andrés(1), Laura Pérez Bacigalupe(1l), Rosana Gonzalez Mesa(1), Paula Bouzén
Iglesias(1), Maria Ferndndez Garcia(1), Beatriz Nieves Urefia(1), Alfonso Cachero Bermudez(1), Juan Francisco Ortiz de Zarate
Pulido(1), Ignacio Mélaga Diéguez(2), Aleida Ibafiez Fernandez(3), Barbara Covadonga Fernédndez Barrio(3), Maria Martin
Fernédndez(1), Pablo Avanzas Fernandez(1) y Rebeca Lorca Gutiérrez(1) de (1)Servicio de Cardiologia, (2)Servicio de
Neuropediatria y (3)Servicio de Cardiopediatria. Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo (Asturias) - Espafia

Introduccién: La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad genética rara ligada al cromosoma X,
con una incidencia de 1:5.000 varones. Esta causada por mutaciones en el gen DMD que provocan ausencia de
distrofina y debilidad muscular progresiva de inicio temprano. Su forma mas leve, la Distrofia Muscular de Becker
(DMB), se asocia a una expresion parcial de la proteina 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 evolucién clinica.

Métodos: Estudio observacional retrospectivo que incluyé a todos los pacientes en seguimiento en Pediatria y la
Unidad de Cardiopatias Familiares (n = 18). Se recogieron variables demograficas, clinicas, genéticas, funcionales y
terapéuticas. Se analiz6 la forma de presentacién, el grado de afectacién funcional, las complicaciones
musculoesqueléticas, respiratorias y la afectacién cardioldégica. Asimismo, se evalué la necesidad de ayuda para la

deambulacién, el empleo de ventilacién mecénica, la prevalencia de miocardiopatia y el tratamiento farmacolégico.

Resultados: El 94% eran varones con una edad media al diagnéstico de 5,3 = 5,2 afios. El sintoma inicial mas
frecuente fue la alteracion de la marcha (44%). El 75% presentaban al menos dependencia moderada. El 50%
conservaban la deambulacién, con pérdida de la marcha a los 13,2 + 2,3 afios. El 33% precisaron ventilacién
mecdnica no invasiva, iniciada a los 16,6 + 4,7 aflos. La prevalencia de miocardiopatia fue del 28%, con
diagnéstico a los 16,3 + 4,0 aflos y una fraccién de eyeccion del 62 + 8% al final del seguimiento. La resonancia
magnética cardiaca se realiz6 en cinco pacientes, diagnosticé dos casos de miocardiopatia con ecocardiograma
previo normal y motivé ajuste farmacoldgico en uno. El 67% recibian tratamiento cardiolégico iniciado a los 13,7 +
4,2 afios, siendo IECAS/ARA Il los mas utilizados (61%).

Conclusiones: La evolucién clinica 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 realizé en el
28% de los pacientes y detecté miocardiopatia 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.



Caracteristicas basales de la muestra

Variables

Edad al diagnéstico (afios + DE)
Primer sintoma

- Alteracién de la marcha

- Retraso motor

- Caidas frecuentes

- Otro

Dependencia moderada/severa ABVD
Deambulacién

Edad media silla de ruedas (afios + DE)
‘Ventilacién Mecénica (VM)

- Edad media inicio VM (afios + DE)
Miocardiopatia

- Edad media diagnéstico (afios + DE)
- FEVI final

Tratamiento cardiolégico

- Edad comienzo (afios + DE)

- [ECAS/ARA T

- Betabloqueante

- Otro

Tabla 1. DE: Desviacién Estindar. ABVD: Actividades Bdsicas de la Vida Diaria. VM: Ventilacién Mecdnica. FEVI: Fraccién de Eyeccién del Ventriculo Izquierdo. IECAS/ARA II:
i i dela 1§

A ista de los

53+£52

8 (44%)
5 (28%)

2 (11%)

3 (17%)

9 (75%)

9 (50%)
1321£227
6 (33%)
16,647

5 (28%)
1627 + 4,05
62+ 8%

12 (67%)
13742
11 (61%)
3(17%)
1(5.6%)

de la enzima idora de




