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Resumen En 36 pacientes afectados de Distrofia Muscular de Duchenne, estudiamos el

patron de crecimiento, las anomalias espirométricas, la evolucion de la clase
funcional motora (CFM), las complicaciones infecciosas y los tratamientos efectuados.
Las edades fueron de 6 a 19 anos y la CFM fue de 1 a 9. Los hallazgos fueron: 1) res-
pecto de la altura, hasta los 12 anos se constaté una pendiente de 5,69 = 0,58 cm/ano (r
0,87 p < 0,001) con detencion ulterior. Veinticuatro de los 36 pacientes se ubicaron por
debajo del percentilo 5; 2) el trastorno espirometrico hallado fue de tipo restrictivo; la CVF
expresada en % del valor tedrico mostro una caida lineal con la edad, con una correla-
cion (r 0,51, p < 0,01) negativa del orden de - 3,5 = 0,83%/ano; 3) el deterioro de la CFM
fue marcado entre los 6 y 12 anos con una pendiente de 0,84 = 0,14 puntos/ano (r 0,73
p < 0,001). A partir de los 14 anos, la pendiente fue de 0,21 = 0,08 (r 0,49, p < 0,05).
Todos los pacientes mayores de 14 anos habian alcanzado una CFM mayor de 7; a par-
tir de dicha CFM se observé una caida progresiva de la CVF con una pendiente de
- 15,29 = 3,39% de CVF/CFM. (r 0,56, p < 0,001); 4) se documentaron 9 pacientes con
episodios infecciosos pulmonares de los cuales 5 fueron infecciones canaliculares y 4
neumopatias. Cinco casos debieron ser internados a causa de insuficiencia respiratoria
aguda hipercapnica de los cuales 3 requirieron ARM vy fallecieron; 5) sélo el 50% de los
pacientes concurrieron para el tratamiento de rehabilitacion. Cuatro pacientes aceptaron
la cirugia correctora de las alteraciones de los pies mientras que ninguno de los pacien-

tes con deformacion de la columna se sometio a estabilizacion espinal.
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La distrofia muscular progresiva tipo Duchenne
(DMD) es una miopatia letal que se transmite con
caracter recesivo. Es producida por una mutacion
del gen que codifica la distrofina'. Dicho gen esta
localizado en la region Xp21 del brazo corto del
cromosoma X. La DMD es considerada actual-
mente una distrofinopatia. La incidencia es de
1:3300 varones nacidos Vivos.

Recibido: 27-11-1996 Aceptado: 22-V-1996

Direccfén postal: Dra Laura E. Andrada, Servicio de Clini-
ca Médica, Instituto Municipal de Rehabilitacién Psicofisica,
Echeverria 955, 1428 Buenos Aires, Argentina

La enfermedad se caracteriza clinicamente por
debilidad muscular progresiva, que en su forma
severa, se manifiesta antes de los 5 anos de
edad, con compromiso de la musculatura proximal
de los miembros inferiores. Al avanzar la debili-
dad, el paciente pierde la capacidad de ambular,
evolucionando a la muerte entre la 2% y 3™ dé-
cada de la vida®.

El compromiso respiratorio consiste en un tras-
torno restrictivo®*. La hipoxemia con retencion cré-
nica de CO, ocurre en estadios avanzados, ini-
ciandose como anomalias ventilatorias durante el
sueno®. La evolucion espirométrica y gasométrica
permite decidir la necesidad de ventilacién no
invasiva, la cual puede retardar el desarrollo de
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insuficiencia respiratoria hipercapnica® “ 7. La in-
suficiencia respiratoria aguda, puede ser precipi-
tada por una infeccion respiratoria®, retencion de
secreciones, atelectasias?, o por fatiga y parali-
sis de la musculatura respiratoria y constituye la
principal causa de muerte® & o1,

A medida que avanzan la paralisis y las
contracturas, se producen deformaciones en los
pies. Algunos autores'® '3 '* preconizan su trata-
miento quirdrgico, con el intento de retardar la
sedestacion obligada en silla de ruedas, condicion
que se asocia al desarrollo de escoliosis progre-
siva': '®, La fijacion de la columna para estabili-
zar el tronco es tema de controversia'® '8 17. 18,
Diversos autores han ensayado el tratamiento con
corticoides': 2% 21. 22 y ¢| transplante de mio-
blastos®-2!. Sin embargo, sdlo los estudios sobre
la alteracion genética y sobre la distrofina pare-
cen ser promisorios’ 2% 25,

El deterioro de la clase funcional se lo ha aso-
ciado a la progresiéon del trastorno restrictivo
medido en términos de capacidad vital (CV). Sin
embargo, no existe acuerdo general respecto de
la forma en que debe ser expresada con el obje-
to de definir mejor el prondstico individual® 5 .

Hasta nuestro conocimiento, no disponemos
de informacién local respecto del comportamien-
to espirometrico relacionado con la evolucion cli-
nica de esta enfermedad. Presentamos los hallaz-
gos espirométricos de 36 pacientes con el diag-
nostico de Enfermedad de Duchenne atendidos
en el Instituto Municipal de Rehabilitacion
Psicofisica de Buenos Aires durante un periodo
de 8 anos. Los objetivos fueron: 1) determinar el
patron de crecimiento en funcion de la edad, 2)
caracterizar el tipo y magnitud de las anomalias
espiromeétricas, 3) relacionar dichas anomalias
con la evolucion de la Clase Funcional Motora
(CFM), 4) comunicar los episodios infecciosos
documentados y los tratamientos efectuados 5)
comparar nuestra poblacion con los reportes de
otros autores.

Material y métodos

Se estudiaron 36 pacientes varones (6 a 19 anos de
edad) con DMD, durante el periodo comprendido entre
febrero de 1986 y enero de 1994. k. diagndstico se reali-
26 en base a la edad de inicio de los sintomas y su evo-
lucién posterior, al examen clinico y muscular, a los an-
tecedentes familiares, a los valores de enzimas muscu-
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lares, a la biopsia muscular y al electromiograma’ 2 27 %,
Los pacientes fueron derivados desde otros centros me-
dicos al Instituto con el fin de establecer el diagndstico,
de realizar una evaluacion fisiatrica y espirométrica o bien
para la incorporacion a un plan de tratamiento kinésico.

Con el objeto de caracterizar la CFM en forma simple
y precisa, se empled un sistema de clasificacion basado
en grados utilizado por la Muscle Clinic of University
Hospitals? (Tabla 1).

La talla en los pacientes que no podian mantenerse
de pie y con deformaciones multiples de los miembros
inferiores, con o sin escoliosis, se obtuvo mediante el
meétodo del Arm Span®.

La Espirometria fue efectuada con un espirometro
seco (Vitalograph) en posicién sentada. En 12 de los 36
pacientes se obtuvo mas de una Espirometria. Luego de
obtener una adecuada reproducibilidad se analizo la me-
jor curva. Los estudios espiromeétricos reportados, fueron
efectuados fuera de los episodios infecciosos. En ciertos
pacientes poco colaboradores en la maniobra, se realiza-
ron reiterados intentos (en ocasiones en diferentes dias)
con el objeto de lograr una adecuada reproducibilidad. Se
consignan los valores (BTPS) de la Capacidad Vital For-
zada (CVF), del Volumen Espiratorio Forzado en el fer
segundo (VEF,) expresados en terminos absolutos y en
porciento del valor tedrico y la relacion VEF /CVF%. Los
valores espirométricos normales se obtuvieron de las ta-
blas de Polgar®'.

TABLA 1.— Clasificacion de la habilidad funcional

1. Camina y sube las escaleras sin ayuda
2. Camina y sube las escaleras con ayuda del
pasamanos
3. Camina y sube las escaleras lentamente con
ayuda del pasamanos (demora mas de 25
segundos cada 8 pasos)
4. Camina solo y se levanta de la silla pero no
puede subir escaleras
5. Camina solo pero no puede levantarse de la silla
o subir escaleras
6. Camina solamente con ayuda o camina
independiente con refuerzos (ortesis en las
piernas)
7. Camina con las értesis en miembros inferiores,
pero requiere ayuda para el equilibrio
8. Se mantiene parado con las ortesis en miembros
inferiores, pero es incapaz de caminar, aun con
ayuda
9. Sentado en silla de ruedas. Codos flexionados en
actitud antigravitacional
10. Sentado en sillas de ruedas o yaciendo en la
cama, con los codos flexionados sin poder
vencer la gravedad
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El tratamiento estadistico se llevd a cabo mediante
analisis de correlacion y regresion linear, buscando el
mejor valor de r en los diferentes intervalos. Una p < 0,05
fue considerada como significativa. Con el objeto de com-
parar nuestros datos con los publicados por otros auto-
res, se realizo un analisis estadistico similar al de nues-
tros pacientes en los articulos que consignaban las ca-
racteristicas individuales de los pacientes.

Resultados
Diagndstico

Para los fines diagndsticos se obtuvieron
biopsias musculares en 12 pacientes, determina-
ciones enzimaticas (CPK) en los 36 pacientes, y
electromiogramas en 20 pacientes. El nimero de
casos con antecedentes familiares fue de 21
(64%), mientras que 12 (36%) fueron aislados. En
los casos familiares, a solo uno de los miembros
enfermos se le realizaron los tres procedimien-
tos. En 3 casos no se conocieron los anteceden-
tes familiares debido a que fueron ninos adopta-
dos. En todos los casos el ECG revelé un patréon
caracteristico de enfermedad de Duchenne?? *,

Evaluacion inicial

La edad de inicio de la enfermedad fue de 2
anos (9 casos), 3 anos (10 casos) y 4 anos (17
casos). La tabla 2 muestra la condicion clinica
hallada en ocasién de la primer consulta al Ser-
vicio de Neumonologia. La edad promedio fue de
10,4 afos (rango 6 a 17 anos). La mayoria de
los pacientes se hallaban confinados a una silla
de ruedas (61,1%) y el 54,5% de ellos tenian

TABLA 2.— Evaluacion inicial

Edad (afnos) 104 + 29
Talla (cm) 1341 =+ 16,4
S.S.R. 61,1%

Escoliosis 33,3%

CVF% 593 + 233
VEF,% 66,4 =+ 26,7
C.F.M. 60 + 24

n = 36; media = DS
S.S.R.: sentado en silla de ruedas
C.F.M.: Clase Funcional Motora
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escoliosis. La CVF fue de 1228 + 516 ml. Veinti-
séis pacientes (72,2%) presentaron una CVF
menor del 75% del tedrico. El VEF, fue de 1212
+ 519 ml. La relacion VEF /CVF fue de 96,1 =
5,4%. La CFM en el momento de esta evaluacion
fue de 6,0 = 2,4 (rango de 1 a 9).

Altura

La evolucion de la altura en funcion de la edad
presento una doble pendiente (Fig. 1). De los 6
a los 12 anos se constatd una pendiente de 5,69
+ 0,58 cm/ano (r 0,87 p < 0,001). Sin embargo,
de los 14 a 19 afnos, la curva de crecimiento se
apland, mostrando un valor de 3,25 = 1,8 cm/ano
(r 0,37, p NS). Veinticuatro de los 36 pacientes
se ubicaron por debajo del percentilo 5.

Espirometria

Los cambios en la CVF en términos absolutos
(ml) y en porcentaje del valor teérico se mues-
tran en la figura 2. No se observé correlacion
entre la CVF (ml) y la edad (r = 0,20, p NS). La
CVF expresada en % del valor teérico mostré una
correlacion (r 0,51, p < 0,01) negativa del orden
de - 3,5 = 0,83%/ano. De manera similar, el VEF,
(ml) no mostré correlacién (r = 0,16, p NS) con
la edad. El VEF, en % del valor tedrico disminu-
y6 con la edad (r 0,51, p < 0,05) con una pen-
diente de - 3,95 x 0,95%/afno. La relacién VEF./
CVF fue de 95,6 + 7,0 sin cambios con la edad.

180
170
160
1680

140

Talla (cm)

1l 1 s 1 " 1 " 1

Edad (anos)

Fig. 1.— Relacion entre la edad y la talla. Se observan 2
pendientes de regresion. Las lineas curvas por arriba
y por debajo de las rectas de regresion indican el 99%
de intervalo de confidencia. Las lineas suaves indican
el percentilo 95 y 5 para sujetos normales.

465



MEDICINA

3000 T T T T T T T

]
%o
[

2000

T
o
o
[¢]
L

T
—

1500

CVF (ml)

1000 |- © ® o 1

500 o 0 1

100 | o 1

80 |

80

CVF (%)

40 |

8 8 10 12 14 18 18 20
Edad (afos)

Fig. 2.— Relacion entre la edad y la Capacidad Vital For-
zada (CVF) expresada en valores absolutos (ml) en
el panel A y en % del valor tedrico en el panel B.

El analisis de los pacientes en los que se efec-
tuo mas de una espirometria (n = 30), mostré una
buena correlacion entre la edad y la CVF en %
(r 0,74, p < 0,01) con una pendiente de - 4,25%/
ano.

Clase funcional motora

Se observo un deterioro progresivo de la CFM
con la edad del orden de 0,60 + 0,05 puntos /
ano (r 0,84 p < 0,001). Sin embargo, el mayor
deterioro funcional se observé entre los 6 y 12
anos (Figura 3), con 0,84 = 0,14 puntos/ano (r
0,73 p < 0,001). A partir de los 14 anos, la pen-
diente fue de 0,21 = 0,08 (r 0,49, p < 0,05).

La CVF (% del valor tedrico) no fue afectada
por el progresivo deterioro de la CFM (r 0,27, p
NS). A partir de una CFM de 6-7 la caida de la
CVF se asocié a deterioro de aquella (Figura 4)
con una pendiente de - 15,29 + 3,39% de CVF/
CFM. (r 0,56, p < 0,001). Asociado a una CFM
de 8 y a una edad de 14 afos, el crecimiento se
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Fig. 3.— Relacion entre la edad (anos) y la Clase Fun-
cional Motora. Se observan 2 pendientes de regresion,
Las lineas curvas por arriba y por debajo de las rec-
tas de regresion indican el 99% de intervalo de confi-
dencia.
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Fig. 4.— Relacion entre la Clase Funcional Motora y la
Capacidad Vital Forzada (% del valor teérico). Se ob-
servan 2 pendientes de regresion. Las lineas curvas
por arriba y por debajo de |las rectas de regresion in-
dican el 99% de intervalo de confidencia.

detuvo, esto ocurrié entre los 12 y 24 meses
después de haber perdido la ambulacién. La
mayoria de los pacientes en los estadios 8 y 9
tenian deterioro intelectual, babeo y macroglosia.
En el momento del cierre del estudio, 28 de los
36 pacientes se encontraban imposibilitados para
caminar y sentados en una silla de ruedas (SSR).
Los pacientes con CFM 10 no fueron estudiados
por la imposibilidad de concurrir a la consulta. En
la figura 5 se muestra el nimero de casos SSR
en % del total acumulado en funcion de la edad.
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Fig. 5.— Numero de casos en Silla de Ruedas (SSR) en
% del total acumulado (n = 28) en funcion de la edad
(izquierda). A la derecha del panel se muestra el nd-
mero de casos SSR para cada edad.

A la edad de 10 anos, la mayoria de los pacien-
tes se hallaban SSR.

Complicaciones infecciosas

Se documentaron 9 pacientes con episodios
pulmonares infecciosos de los cuales 5 fueron
infecciones canaliculares y 4 neumopatias. Cin-
co casos debieron ser internados por causa de
insuficiencia respiratoria aguda hipercapnica de
los cuales 3 recibieron ARM vy fallecieron.

Tratamiento

Todos los pacientes recibieron la indicacion de
tratamiento kinésico (KT) de rehabilitacién. Deci-
dieron concurrir al Servicio de Kinesiologia del
Instituto 18 de los 36 pacientes. Si bien el regi-
men recomendado de sesiones de KT fue de 5
veces en la semana, los pacientes concurrieron
a una sesion por semana en promedio. Este re-
gimen es considerado insuficiente para lograr una
rehabilitacion satisfactoria.

Cuatro de los pacientes que presentaron
contracturas de los miembros inferiores con de-
formacion en equino fueron sometidos a cirugias
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correctoras —cuando ya no se podia esperar
marcha adicional—, a las edades de 7 (equino
irreductible, no camind), 8 (equino irreductible,
camind durante 1 ano), 9 (equino reducible, ca-
mind durante 2 anos), 10 anos (equino reducible,
camina hasta ahora, 2 anos). Ninguno de los
pacientes con deformacién de la columna se so-
metié a estabilizacién espinal.

Discusion
Diagnostico

El diagnéstico de enfermedad de Duchenne se
efectué en base a la historia familiar, el cuadro
clinico, las enzimas musculares, la biopsia mus-
cular y el electromiograma. En los casos familia-
res, la biopsia muscular no es estrictamente ne-
cesaria para el diagnéstico y en general puede
limitarse a uno de los miembros de la familia®.
Alternativamente, la ausencia de distrofina en las
biopsias musculares'-??, asociada a un cuadro
clinico compatible permiten hacer el diagnéstico
de DMD. El nimero de casos esporadicos o ais-
lados descripto en la literatura es de alrededor de
33%'. Sobre un total de 33 pacientes, nosotros
hallamos un 36,4% de casos aislados.

Evaluacion inicial

Los motivos de la primer consulta fueron muy
variados, lo cual explica el amplio rango de eda-
des registrado. La mayoria de los pacientes se
hallaban SSR (Tabla 2). Las escoliosis fueron
relativamente reductibles. La anomalia funcional
respiratoria inicial consistio en un trastorno res-
trictivo de grado variable. El valor de CFM fue de
6,0 = 2,4 reflejando un deterioro funcional mode-
rado.

Altura

La determinacion de la talla y de la enverga-
dura en estos pacientes es muy dificil debido a
los vicios de posicion y deformaciones de los pies,
de las rodillas, de las caderas y de las articula-
ciones de los miembros superiores, producidas
por las contracturas musculares. La deformacion
de la columna vertebral se acentia en especial
cuando se hallan SSR. El 22% de los nifos me-
nores de 12 anos se hallaron por debajo del
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percentilo 5, indicando un mayor numero de ca-
sos con estatura subnormal. Sin embargo, hasta
los 14 anos el crecimiento en funcién de la edad
sigui6 una pendiente normal. Luego el crecimiento
se detuvo, esto coexistié en todos los casos con
pérdida de la ambulacion, con un trastorno res-
trictivo moderado a severo y con un marcado
deterioro de la CFM.

Los pacientes de Hapke y col.* aumentaron la
talla a razén de 5,62 + 0,81 cm/ano (r 0,83 p <
0,001); pero de los 7 a 15 anos la pendiente fue
de 6,70 + 0,95 cm/ano (r 0,86, p < 0,001); sin
crecimiento ulterior. En los pacientes de Inkley y
col.”? |a talla aument6 a razén de 4,18 = 0,39 cm/
ano entre los 7 y 21 anos (r 0,88 p < 0,001), sin
embargo podemos distinguir un periodo de deten-
cién a partir de los 16 anos. Hasta esa edad, la
pendiente de crecimiento fue de 5,57 = 0,47 cm/
ano (r 0,91). El crecimiento en altura de nuestros
pacientes es comparable al reportado por estos
autores.

Espirometria

Los hallazgos espirométricos son compatibles
con un trastorno de tipo restrictivo progresivo.
Ninguno de los pacientes mayores de 15 anos
presentaron una espirometria normal. La CVF
expresada en ml no aumenté significativamente,
mientras que en % del valor tedrico disminuyo en
forma linear desde los 7 anos de edad. A nues-
tro juicio, la CV expresada en % del valor tecrico
permite en nuestros pacientes una adecuada eva-
luacién del grado de deterioro funcional y por lo
tanto del pronostico. El deterioro progresivo de la
CV se lo ha asociado principalmente a debilidad
de los musculos respiratorios (inspiratorios y
espiratorios), y en menor grado a una disminu-
cion de la distensibilidad téraco pulmonar y a la
escoliosis. Sélo a 12 de los 36 pacientes se rea-
lizo mas de una espirometria. Este hecho y la
baja frecuencia de consultas kinesiolégicas con-
cretadas, refleja la dificultad de establecer un
programa de seguimiento en estos pacientes.

Inkley y col'® hallaron una buena correlacion
entre la CVF y la CFM. Los valores de 4 a 6 re-
presentan una etapa critica donde el crecimiento
se detiene y la fuerza muscular y los volumenes
pulmonares se deterioran. Entre los 7-12 anos,
el aumento de la CVF fue de 4,73 + 0.85. Entre
los 13-17 anos, fue de 2,53 + 1,36 y entre los 13-

Volumen 56 - N? 5/1, 1996

21 anos disminuyo a 1,36 + 0,72 ml/ano. Sin_
embargo, considerada en % del valor tedrico, se
observé una caida lineal de la CVF de 5,11 =
0,71%/ano (r 0,77, p < 0,001). Esta pendiente es
diferente de la hallada por nosotros, sin embar-
go resulta dificil concluir que nuestros pacientes
deterioraban mas lentamente la CVF. En primer
lugar, no disponemos en todos los casos de con-
troles evolutivos en el mismo paciente, en segun-
do lugar, Inkley no ha reportado la técnica de
obtencion de la talla, uno de los determinantes
de los valores tedricos de la CVF.

Hapke y col* hallaron un patrén restrictivo
(62% del valor tedrico) que se relacioné con la
CFM. En términos generales, la CVF no aumen-
t6, mientras que en un grupo de sujetos norma-
les aumenté un 42%, en un periodo de 4 anos.
El analisis de la CVF en funcion de la CFM mos-
tré un aumento promedio del 23% en pacientes
comprendidos entre CFM 1 a 4; mientras que la
CVF disminuyo un 29% en las CFM 5 a 8. En
cada paciente, la severidad de la caida de la CVF
no se correlaciond con el grado de CFM indivi-
dual. Entre los 7-12 anos, el aumento de la CVF
fue de 6,62 + 2,36 ml/ano y entre los 13-17 anos,
fue de 2,5 = 3,29 ml/ano.

Baydur y col® estudiaron un grupo de 17 pa-
cientes tratados con diversas modalidades de
asistencia ventilatoria cronica por enfermedad
avanzada con una edad promedio de 27 = 8,5
anos. La CVF fue notablemente baja (14,4 = 5,6%
del valor tedrico). Llama la atencion que 8 de ellos
tenian una edad promedio de 34,7 anos. Es po-
sible que estos pacientes hayan sido portadores
de la enfermedad de Becker.

Rideau y col® hallaron un trastorno predomi-
nantemente restrictivo. Sin embargo, el VEF, fue
de 68% del valor tedrico, ligeramente reducido
respecto del valor normal de 82 + 5%. La CVF
(expresada en % del valor tedrico) disminuyo con
la edad. Sin embargo, el valor absoluto exhibié
un patrén ascendente igual al normal, una me-
seta entre los 10 y 12 anos y finalmente una dis-
minucién. Estos autores identifican a la fase de
meseta como el mejor indicador prondstico dis-
ponible. Una meseta precoz es un signo confiable
de mortalidad prematura. Para estos propdésitos,
la CVF en % del valor tedrico tiende a oscurecer
esta asociacion y deberia, seguin estos autores,
ser abandonada en favor de la CVF expresada
en ml. Esta misma conducta es criticada por
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Kennedy y col'® si se desea establecer los efec-
tos de la correccion quirtrgica de la escoliosis
sobre la CVF.

Fukunaga y col* encuentran una relacion en-
tre el deterioro funcional y el trastorno restricti-
vo. La caida de la CV (% valor tedérico) comien-
za a los 8-9 anos y se asocia a un CFM de 5-6.
La mayoria de los pacientes requirieron ventila-
cion asistida cuando la CV fue del 10%. La evo-
lucion del trastorno restrictivo en nuestros pacien-
tes es esencialmente el mismo que el reportado
por otros autores® “ %,

Clase funcional motora

Hemos registrado pacientes con una CFM de
hasta 9. Los pacientes con una CFM 10 se ha-
llan imposibilitados para ser trasladados. Todos
nuestros pacientes mayores de 12 anos se ha-
llaban SSR.

Los pacientes de Hapke y col.* analizados en
conjunto, no mostraron deterioro de la CFM con
la edad. Sin embargo, el analisis individual de
cada sujeto nos permitio diferenciar 3 tipos de
evolucion: 1) pacientes con una buena CFM que
no se deterioro en el periodo de 4 afos de ob-
servacion; 2) otro grupo, con una CFM muy de-
teriorada a temprana edad que no mostraron
peoria subsiguiente; 3) finalmente otros pacien-
tes mostraron una deteriorada CFM a temprana
edad con empeoramiento en los siguientes 4
anos. Resulta de interés analizar la causa de
estas evoluciones notablemente diferentes. En
primer lugar en la estadistica de Hapke figuran 2
mujeres (incluidas en el grupo 1); sin embargo,
existe consenso general en considerar a la DMD
como patrimonio del sexo masculino. Ademas, es
posible que el resto de los pacientes incluidos en
la evolucién tipo 1 sean en realidad Enfermedad
de Becker o bien DMD de evolucion leve u
«outliers»?8. 3,

Los pacientes de Inkley'® mostraron un dete-
rioro de la CFM de 0,55/ano entre los 7 y 21 anos
(r 0,78, p < 0,001). Sin embargo, el mayor dete-
rioro se observé entre los 7 y 13 afios, con una
pendiente de 1,04/ano (r 0,88, p < 0,001). En
términos generales los pacientes dejaron de ca-
minar entre los 8 y 13 anos® * .

Curiosamente, Brooke® reporta una mejoria de
la CV entre los 3-6 anos pero a los 8 anos ob-
servo una rapida declinacion de la CV en la ma-
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yoria de los pacientes. Si bien nuestros pacien-
tes con una CFM de 6-7 eran capaces de cami-
nar, la mayor parte del tiempo se encontraban en
sillas de ruedas.

Complicaciones infecciosas

El 25% de nuestros pacientes presentaron
complicaciones respiratorias infecciosas de los
cuales el 33,3% (3 casos) murieron a causa del
episodio. Estos ultimos se hallaban SSR durante
mas de 2 anos. Fukunaga y col.?® reportan 6
muertes en sus 54 pacientes: 3 de neumonias y
3 de insuficiencia respiratoria progresiva. Por otro
lado, Inkley reporta que 29 de sus 35 pacientes
murieron por un episodio infeccioso pulmonar o
por insuficiencia respiratoria'®>. Ademas de los
factores ya mencionados que conducen al tras-
torno restrictivo, la tos inefectiva, y la hipoxemia
de causa obstructiva o central, contribuyen al
desarrollo de insuficiencia respiratoria'’.

Tratamiento

El tratamiento clinico general tiene como ob-
jetivo mantener la funcionalidad y mejorar la ca-
lidad de vida del paciente y consiste en planes
de terapia fisica y ortesis de miembros,
kinesioterapia respiratoria, tratamiento precoz de
las infecciones, nutricion adecuada y segun algu-
nos autores en uso de corticoideoterapia®-?’, El
cumplimiento del plan kinésico y de rehabilitacion
recomendado fue insatisfactorio. Resulta de inte-
rés mencionar algunos factores que, a nuestro
juicio, podrian contribuir a explicar esto: nivel
economico bajo, inadecuada cobertura social y de
ambulancias para el traslado, residencia estable
alejada del Instituto (33 de los 36 provenian del
conurbano bonaerense). Ademas, el conocimiento
de la evolucién de la enfermedad por parte de los
familiares suele originar la pérdida de motivacidn
en el tratamiento propuesto.

Las cirugias correctoras de los pies fueron
efectuadas a un nimero reducido de pacientes.
Al perder la ambulacién y permanecer SSR la
deformacion de la columna progresa en general
rapidamente. Algunos autores preconizan su es-
tabilizacion quirdrgica para retrasar el deterioro de
la funcion respiratoria y mejorar la sobrevida's;
otros refieren que hace mas facil el manejo del
paciente mejorando la calidad de vida y la apa-
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riencia fisica pero sin revertir el deterioro de la
funcién respiratoria ni prolongar la vida'®: .18, La
conducta quirdrgica fue planteada a los familares
de acuerdo a los factores expuestos y la negati-
va a dicho tratamiento fue la regla.

Los hallazgos mas importantes de este estu-
dio son: 1) Se observé una detencion de la cur-
va de crecimiento a partir de los 12-14 anos de
edad relacionada con la péerdida de la ambulacion,
y un mayor numero de casos con estatura sub-
normal. 2) El trastorno espirométrico predominan-
te fue el restrictivo. La CVF expresada en % del
valor teérico mostré una caida lineal con la edad.
3) El deterioro de la CFM fue rapidamente pro-
gresivo entre los 6 y 12 anos. Todos los pacien-
tes mayores de 14 anos habian alcanzado un
valor mayor de 7; a partir de este valor, la CVF
comenzd a disminuir progresivamente.

Summary

Clinical and spirometric alterations in Duchenne
muscular dystrophy

In 36 patients with Duchenne muscular dystro-
phy we studied the growth pattern, the type and
severity of the spirometric abnormalities, the evo-
lution of the Motor Functional Class (MFC), the
infectious complications and treatments. Their age
ranged from 6 to 19 years and the MFC was from
1to 9.

Regarding height, up to 12 years we verified
a slope of 5.69 + 0.58 cm/year (r 0.872 p < 0.001)
and a posterior detention was observed. Of the
36 patients, 24 were below the percentile 5.

The restrictive disorder prevailed. The forced
vital capacity (FVC) expressed in % of the theo-
retical value showed a lineal fall with age, with a
negative correlation (r 0.51, p < 0.01) of - 3.5 =
0.83%/year.

The deterioration of the MFC was marked
starting from 6 years; with a slope of 0.84 + 0,14
points between 6 to 12 years (r 0.73 p x 0.001).
Up to 14 years, the slope was 0.212 + 0.084 (r
0.49, p < 0.05). Patients older than 14 years had
reached a greater CFM of 7; starting from this
MFC a progressive fall of the VC was observed
with a slope of - 15.29 + 3.39% of CVF/CF (r 0.56,
p < 0.001).

Nine patients with respiratory infections were
documented. Four were pneumonia and 3 of them
required mechanical ventilation and died. Only
50% of the patients accepted rehabilitating treat-
ment. Four patients accepted surgery of the al-
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terations of the feet while the patients with defor-
mation of the column underwent spinal stabili-
zation.
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