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Resumen:

Introduccién: La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad muscular
grave de herencia recesiva, es la distrofia muscular mas frecuente en la infancia,

caracterizandose por la presencia de debilidad muscular progresiva.

A la hora de intervenir un paciente con esta patologia, el abordaje requiere de un caracter
multidisciplinar. La implementacion de elementos ortopédicos va en busqueda de prevenir
las contracturas, mejorar la funcién y ayudar a la movilidad. El momento de indicacion de
los mismos no esta definido por parametros especificos, la adquisicion de estos es una
decision entre el paciente, su familia y el terapeuta. Para esto es fundamental realizar

diferentes mediciones que identifiquen avances y estadios de la patologia.

Objetivo: A través de un caso clinico sin seguimiento, determinar cual o cuales son los
elementos ortopédicos apropiados para el paciente con DMD de 9 afios de edad residente

del Gran Santa Fe, relacionados con su CVRS, AVD, ROM y funcién motora.

Métodos: Se planifico la evaluacién de las variables de estudio, posteriormente se realizé
una revision de la literatura. En base a los datos obtenidos se decidié implementar los

elementos ortopédicos apropiados al paciente de estudio.

Resultados: En el paciente evaluado se observé un deterioro general de su salud, con
moderadas limitaciones en sus AVD, un deterioro de su CVRS, una funcién motora

disminuida y con alteraciones del ROM de sus miembros inferiores.

Conclusion: Se determiné incorporar en el paciente evaluado, una ortesis AFO y un
dispositivo de movilidad. La AFO va en busqueda de preservar el rango de movimiento del
tobillo y evitar la progresion de las deformidades. A su vez, el dispositivo de movilidad, seria

una silla de ruedas manual autopropulsable para recorrer distancias largas.

Palabras claves: distrofia muscular de Duchenne — elementos ortopédicos — calidad de
vida — CVRS - AVD- funcién motora —-ROM.
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Abreviaturas:

Significado Abreviatura
Enfermedades neuromusculares. ENM
Distrofia muscular de Duchenne. DMD
Calidad de vida relacionada con la salud. CVRS
Actividades de la vida diaria. AVD
Organizacion Mundial de la Salud. OMS
Rango éptimo de movimiento. ROM
Creatina Kinasa. CK
Escala Ambulatoria de North Star NSAA
Inventario de calidad de vida pediatrico. Pesd QL
Ortesis de pie. FO
Ortesis tobillo-pie. AFO
Ortesis rodilla-tobillo-pie. KAFO
Ortesis cadera-rodilla-tobillo-pie. HKAFO
Matriz extracelular. MEC
Cadena de la polimerasa multiple. PCR
Amplificacion de sonda dependiente de ligadura multiple. MLPA
Hibridacién genémica comparativa basada en micro matrices. aCGH
Ventilacion no invasiva. VNI
Espina iliaca antero superior. EIAS
Clasificacion Internacional del Funcionamiento, la Discapacidad y la CIF
Salud.

Medida de independencia funcional. FIMSN
Pérdida de la deambulacion. LOA
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I. Introduccién:

Dentro de las denominadas enfermedades raras, se encuentran las enfermedades
neuromusculares (ENM), las cuales presentan una baja incidencia en la poblacion,
pudiendo presentarse de forma hereditaria o adquirida, las mismas, pueden alterar la
composicion de la asta anterior de la médula, nervios periféricos, placa motora o
musculo esquelético’. La mayoria de las ENM se suelen presentar al principio de la
vida, prolongandose con un comportamiento heterogéneo segun el tipo de afeccién,
pero caracterizandose por un dafo progresivo de las fibras musculares con
disminucion de la fuerza muscular, discapacidad y mala calidad de vida relacionada
a la salud (CVRS). El conocimiento de las alteraciones del sistema neuromuscular es
esencial para realizar un abordaje terapéutico en el momento éptimo de intervencion,
teniendo en cuenta la complejidad de la atencion de estos pacientes, se recomienda
una estrategia de manejo multidisciplinario y multimodal. En los tipos de afeccion del
musculo esquelético, se encuentran las distrofias musculares, dadas por un defecto
en alguna de las proteinas que forman parte de la membrana del sarcolema. Las mas

conocidas son la distrofia muscular de Duchenne y la distrofia muscular de Becker'3.

En particular, la distrofia muscular de Duchenne (DMD), es una enfermedad
muscular grave de herencia recesiva, ligada al cromosoma X, es la distrofia muscular
mas frecuente en la infancia afectando a 1 de cada 3.500 varones nacidos vivos*. La
ausencia de la proteina distrofina, esencial para la estabilidad estructural del musculo,
se da a causa de mutaciones en su gen (DMD; locus Xp21.2). El déficit de esta
proteina en el musculo esquelético, en el musculo cardiaco y en el cerebro origina las
principales manifestaciones motoras, respiratorias, cardiacas, cognitivas y
osteoarticulares de la enfermedad. Es una distrofinopatia de inicio en la infancia,
caracterizada por debilidad muscular, siguiendo un curso progresivo Yy

estereotipado*®.

La debilidad muscular progresiva caracteristica de la patologia, se da en direccion
de proximal a distal, lo que retrasa la aparicion de los hitos motores del desarrollo
infantil, como lo es la sedestacion, el caminar, capacidad de levantarse del suelo y el
habla®. Se presentan alrededor de los 18 a 24 meses con un andar de pato, con pies
planos, en puntillas de pie persistentes y base ancha, que altera la postura y el centro
de gravedad para mantener el equilibrio, generando torpeza, dificultad para correr y
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caidas frecuentes. Ante estas ultimas, el nifio se incorpora de una manera no habitual
o particular, conocida como “signo de Gowers”. Ademas de estas caracteristicas
mencionadas, se pueden apreciar otros signos clinicos; como los son la
pseudohipertrofia de los musculos gastrocnemios, donde se ve un reemplazo del
tejido muscular por adiposo. La presencia de escoliosis y aumento de la lordosis por
debilidad de la musculatura de tronco y extensores de cadera respectivamente, junto
a una dificultad para realizar actividades de la vida diaria (AVD), por debilidad de los

miembros 167,

El diagnéstico de la patologia, es un proceso que suele comenzar en la primera
infancia de los pacientes, donde se pueden apreciar los signos y sintomas. Es crucial
que, en esta etapa del desarrollo del infante, los padres y su entorno presten suma
atencion a la aparicién de estos'®. Ante la sospecha diagndstica, se realiza una
evaluacion de deteccion de los niveles de creatina quinasa (CK), en donde aquellos
casos donde se encuentre elevada la CK a mas de 3 veces lo normal, se procede a

realizar un estudio genético y/o una biopsia muscular, para confirmar el diagndstico
2,9

Dentro del abordaje de esta patologia, se realizan evaluaciones frecuentemente
de las medidas de los rangos de movimientos (ROM), la extensibilidad muscular, la
postura, fuerza y funcion, CVRS y las AVD. La evaluacién funcional se ha de realizar
en un intervalo de 6 meses, en la cual se analizan los patrones de movimiento y las
evaluaciones estandarizadas especificas. Las pruebas cronometradas de funcién y la
evaluacion ambulatoria North Star (North Star Ambulatory Assessment, NSAA) son
esenciales durante el periodo ambulatorio del paciente, las mismas tienen una alta
validez y confiabilidad, como capacidades predictivas a los posibles cambios motores

funcionales en el seguimiento clinico 81°.

El abordaje terapéutico de la DMD, es una intervencion multidisciplinar, donde el
tratamiento con glucocorticoides y la kinesiologia son los pilares fundamentales de la
terapia. La kinesiologia por su parte, desempefia un rol relevante, es el kinesiologo el
que suele iniciar la intervencion, debido a que las alteraciones que con mayor
velocidad y frecuencia se dan son las deformidades articulares 8. A su vez también,
la intervencion ortopédica se encuentra dentro de tal abordaje multidisciplinar, la

implementacion de elementos ortopédicos va en busqueda de mejorar la funcién y/o
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ayudar en el manejo del sistema musculoesquelético. Dentro del abordaje de esta
patologia se pueden incluir la consideracién de muchas opciones, configuraciones y
materiales diferentes para las extremidades superiores e inferiores, el tronco y el
cuello, tales como, las ortesis de tobillo y pie (ankle foot orthosis, AFO), ortesis de
rodilla, tobillo y pie (knee ankle foot orthosis, KAFO). Otros elementos ortopédicos a
considerar son los bipedestadores, sillas de ruedas manuales o eléctricas, andadores
y diferentes tipos de bastones, entre otros''2. La estrategia terapéutica debe ser
individualizada y enfocada en la fase de la enfermedad en la que se encuentra el
paciente, en busqueda de minimizar las contracturas del tendén de Aquiles, mejorar
o mantener la fuerza muscular y capacidades respiratorias, promover la

deambulacion, estimular la mayor independencia posible y aumentar la CVRS 810,

El caso trata de un paciente de 9 afnos de edad, con diagndstico de DMD el cual
presenta una debilidad global, el mismo presentaba desde el comienzo dificultades
en la marchay en la subida de escaleras, por lo que la madre consulta a un neurélogo,
el cual deriva el paciente a una Dra. Especialista en ENM, en el Hospital de Nifos.
Una vez confirmado el mismo, es derivado al Hospital de Rehabilitacion Vera Candioti,
para comenzar en junio del 2020, con un tratamiento de rehabilitacion multidisciplinar,

integrados por Kinesiologia y Psicopedagogia.

Por el momento, el nifio se encuentra en la fase ambulatoria tardia de la
enfermedad, es independiente en traslados de media y cortas distancias, realiza la
marcha tipica de la patologia, con aumento de la base de sustentacién, recurvatum
de rodillas y flexion plantar de pies. A nivel de tronco, se encuentra con extension de
columna y retropulsion de hombros. Dichas caracteristicas responden a una debilidad
global tipica, la cual provoca que los desplazamientos en general sean mas lentos y
demanden un esfuerzo mayor al nifio, quien manifiesta cansancio o fatiga en distintas

oportunidades.

Por lo consiguiente, se plantea la siguiente pregunta de investigacion: ;Cual o
cuales son los elementos ortopédicos mas apropiados para el paciente de 9 afios de
edad residente del Gran Santa Fe que presenta DMD, en relacién a su funcién motora,
ROM, CVRS, AVD?
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Il. Objetivos:

Il.a) Objetivo general:

e A través de un caso clinico sin seguimiento, determinar cual o cuales son los
elementos ortopédicos apropiados para el paciente con DMD de 9 afios de
edad residente del Gran Santa Fe, relacionados con su CVRS, AVD, ROM vy

funcién motora.

Il.b) Objetivos especificos:

e Indagar en base a la bibliografia cuales son las ortesis utilizadas en la
actualidad para pacientes con DMD.

e Determinar la necesidad de incorporar o no elementos ortopédicos para asistir
en la deambulacion.

e Analizar la implicancia de las ortesis en la reduccién de deformidades y

contracturas articulares.
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I1l. Marco teorico:

Ill.a) Enfermedades neuromusculares:

Las ENM son un término general que abarca diferentes categorias de trastornos
del sistema neuromuscular: afectando a células de la asta anterior de la médula,
nervios periféricos, uniones neuromusculares y musculos'. Denominadas
enfermedades raras, por su baja incidencia y prevalencia en la poblacién, pudiendo
presentarse de forma hereditaria o algunas veces adquirida®. La mayoria de ellas se
caracterizan por tener un dano progresivo de las fibras musculares, disminuyendo la
fuerza muscular y la CVRS, aumentando la discapacidad de las personas que las
padecen. La edad de aparicion de la sintomatologia de las mismas es muy variada,
al presentarse en la infancia, se trata de patologias cronicas, degenerativas e
invalidantes, caracterizandose por un comienzo precoz y pérdida de la autonomia

debido a una alteracién en el desarrollo motor, sensorial y en ciertos casos, intelectual
1,3

Hace poco tiempo atras, estas enfermedades eran desconocidas, el accionar
terapéutico se limitaba simplemente a la observacion de la evolucién, ya que se
desconocia la etiologia de las mismas y la mayoria de los casos terminaban con la
muerte de los afectados. Con el avance en genética molecular y la bioquimica se
permiti® un conocimiento mas certeroy extenso de las ENM, aunque todavia
representan un reto para la medicina, ya que hasta el momento no existe cura para
estas, pero si algun tipo de tratamiento o estrategia terapéutica que van en busqueda
de prevenir las complicaciones, preservar la funcion y mejorar la CVRS". Por lo cual,
la estrategia de intervencién es multidisciplinar y multimodal, dada la complejidad de
atencién en estos pacientes. El equipo de atencién interdisciplinar se encuentra
conformado por médicos generales y especialistas, kinesidlogos, terapistas

ocupacionales, trabajadores sociales y psicologos, entre otros®13,

Dentro de las enfermedades que afectan al musculo, se encuentran las distrofias
musculares, las mismas “se deben a un defecto o déficit en alguna de las proteinas
que forman parte de la membrana del propio sarcolema o del espacio extracelular”".
Se caracterizan por la afectacion del musculo estriado y degeneracién progresiva de
las fibras musculares, comprendiendo un grupo heterogéneo de pacientes con
diversas manifestaciones clinicas y genéticas. Las mas conocidas son la DMD vy la
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distrofia muscular de Becker, estas son causadas por una mutacién en el gen que
codifica la proteina distrofina, la de Becker es una reduccion en la produccion de

distrofina, con una presentacion clinica mas leve que la DMD 23,

Ill.b) Distrofia Muscular de Duchenne:

Es una enfermedad muscular grave de herencia recesiva (ver ilustracion 1), ligada
al cromosoma X, es la distrofia muscular mas frecuente en la infancia afectando a 1
de cada 3.500 varones nacidos vivos®*. En el caso de las mujeres la manifestacion de
la enfermedad es muy rara, la mayoria son portadoras asintomaticas y en ciertos
casos particulares, se asemejan a la distrofia muscular de Becker. Las mutaciones en
el gen de la distrofina (DMD; locus Xp21.2) provocan la ausencia de la misma,
generando dafio del sarcolema ante el estrés mecanico, por lo tanto es considerada
una distrofinopatia. La cual se caracteriza por debilidad muscular de inicio en la

infancia, que sigue un curso progresivo y estereotipado #54,

Ejemplo de herencia recesiva ligada
al cromosoma X

Padre Madre
no afectado no afectada
(portadora)

RY AX

KK KY KX XY

no afectada  no afectada no afectada DMDB
{no portadora) {portadora)

En esta figura

una cromosoma X con cuna copia
normal del geny

un Cromosoma X con una copia
con una mutacién recesiva

=gl Smal D

es un cromosomoa Y

llustracién 1: Ejemplo de herencia
recesiva ligada al cromosoma X (15).
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Ill.b.1) Genética:

El gen de la distrofina (DMD; locus Xp21.2), es el mas grande conocido en el
cuerpo humano, comprende 2,5 megabases de ADN con 79 exones y 78 intrones (ver
ilustraciéon 2). Dado a su gran extension, la tasa de mutacion del mismo es muy alta,
aproximadamente el 60% de estas, son deleciones intragénicas y el 11% son
duplicaciones, mientras que el porcentaje restante son pequefias mutaciones que
alteran la secuencia codificante y los sitios de empalme, donde la mayoria de ellas
ocurren predominantemente en dos puntos criticos del gen, ubicados entre los exones
3al9y45al55™

La proteina distrofina (ver ilustracién 2), se encuentra presente en las células
musculares, la misma posee una funcion estructural constituyendo una union elastica
entre las fibras de actina y la matriz extracelular (MEC), esta disipa la fuerza contractil
durante el proceso de contraccion, lo que evita el dafo en el sarcolema. La distrofina,
proteina citoplasmatica, se encuentra conformado por dos extremos terminales, el
terminal-C, unido a un grupo de proteinas transmembrana conformando el complejo
distrofino-glicoproteico, el cual se encuentra unido a la lamina de la MEC. EI otro
terminal de la proteina, es el terminal-N, esta conectado a las fibras de actina del
citoesqueleto. Por ultimo, la parte central de la distrofina, se denomina dominio de
varilla, el mismo consta de una cadena de aminoacidos que se enroscan sobre si

mismos 6.

a
[—. Dp4 27k, Dpa27m, Dp427p

1 21085 [ 55| (08 7 89 |10 10 12 13 ([ 14 || 25 | 16| 1750 1819 20| (21 322)/23 || 24| 25| 26 |27
ABD H1 R1 R2 R3 HZ R4 [ k6 R7 R&
’—~ Dp26o ’—~ Dp140
26 (20| 30 | 31| 32| 333435 36|37 (| 38 | 39| 40|41 | 42 | 43 44 (4500 46(| 47| 48 |49 (50 51(/52 053
Rs Ro R10 R11 R1Z R13 Rl14  R15 R16 R17 RI6  R19 M3 Rzn Rzl
|—' Dpl16 ’—- Dp71, Dpao
54 55| |56C< 57 (|58 50| 60|61 2762 63 64 65 66 67 68 69 70 < JMG PR P3G MG 75| (76 00T 78| Ta
ki1 Rz Rz R2d m R [
b Normal dystrophin: ABD connects to extracellular matex with CR domain
ABD "N 1|2 |3 4|5 | &[T (a9t 0l11i2x| 13 14|15}16(17 (18 (19 Y2021 |22 23 (24 CR 5y
€ Duchenne muscular dystrophy: dystrophin cannet fulfil linker function because cysteine domain is lacking
ABD " -
d  Becker muscular dystrophy: dystrophin is partially functional, crucial domains are present
ABD " & ™ CR CT

llustracion 2: Representacion esquematica de DMD y proteina distrofina (14).
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Ill.b.2) Fisiopatologia:

La deficiencia de la proteina distrofina provoca la alteracién del complejo distrofino-
glicoproteico, la pérdida de la unién entre la actina y la MEC. Este complejo
glicoproteico tiene importantes funciones mecanicas y de sefalizacion en el
mantenimiento de la integridad estructural del musculo y su actividad contractil'®. Ante
la fuerza de contraccién del musculo se produce dafio en la membrana celular de las
fibras musculares, ya que carecen de los efectos protectores y organizadores de esta
proteina, lo que permite el paso de iones y diversas sustancias a través de la
membrana, especialmente grandes cantidades de calcio y creatina fosfoquinasa
sérica, el incremento de calcio intracelular activa enzimas degradadoras de proteinas
musculares e inducen a la apoptosis, generando el dafio en el masculo'®. Esta
degradacion de proteinas del complejo glicoproteico generan un ciclo de regeneracion
y reparacion de las células, necrosis, fibrosis y reemplazo de tejido muscular por tejido
conectivo y adiposo, produciendo la pseudohipertrofia caracteristica de la enfermedad

(ver imagen 1) 1817,

Imagen 1 Pseudohipertrofia gemelar de un paciente con DMD.

Ill.b.3) Manifestaciones clinicas:

Esta enfermedad se encuentra presente desde el nacimiento, aunque sus
manifestaciones clinicas se observan a partir de los 3 afos de edad
aproximadamente'’. La misma, sigue un curso progresivo y estereotipado en la
mayoria de los casos, donde sus principales manifestaciones son debilidad muscular,
pérdida de la capacidad de deambulacion, deterioro respiratorio y cardiopatia #°%.
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Ill.b.3.a) Afectacién motora:

La DMD es una enfermedad caracterizada por la presencia de debilidad muscular,
afectando inicialmente la musculatura de la cintura pélvica y miembros inferiores,
evolucionando hacia la musculatura del tronco y miembros superiores, generando un
desbalance en la postura del paciente'®. Las manifestaciones motoras, se observan
desde un principio, con el atraso del desarrollo de los hitos motores, tales como la

marcha, ausencia de gateo, bipedestacion y presentan un pobre control cefalico "',

Estos pacientes presentan una marcha caracteristica, con una forma lenta de
desplazamiento y mayor dificultad, alterando su postura y centro de gravedad. Se
observa una caminata en puntas de pie, con pie plano, ligero recurvatum de rodilla,
abduccion de caderas aumentando la base de sustentacion, con una oscilacién de
caderas por debilidad de la musculatura glutea, anteversion pélvica e hiperlordosis
lumbar compensando anomalias y debilidades de los musculos del tronco. A nivel de
tronco y tren superior se observa, un leve adelantamiento de la cabeza, con hombros
posteriorizados, brazos separados del cuerpo y abdomen adelantado’?4817 Ante
esto, son frecuentes las caidas, como la dificultad para correr, saltar y subir escaleras.
Ademas, ante la debilidad presente, incorporarse del suelo se realiza de una forma
especifica, denominada signo de Gowers, el cual para llegar a la bipedestacion,
primero se eleva la cadera y utilizan los brazos como soporte para auto escalarse
sobre sus miembros inferiores y asi lograr ponerse de pie. Otro signo caracteristico

es la presencia de pseudohipertrofia a nivel del triceps sural 2461617,

Ill.b.3.b) Afectacién respiratoria:

La musculatura respiratoria se ve afectada desde el principio, pero el impacto
clinico es limitado mientras el nifio pueda seguir con la deambulacién, la funcién
ventilatoria se deteriora en paralelo a la progresion de la debilidad 2*. Entre las
manifestaciones respiratorias que se presentan en un paciente con DMD, se
encuentran la tos inefectiva, el aumento de frecuencias de infecciones respiratorias,
como la neumonia y la aparicion de hipoventilacion nocturna en un principio,
progresando a diurna, generando hipercapnia por disminucién de la ventilacion
durante el suefio induciendo a una mala calidad del suefo y dificultad en el proceso

de aprendizaje, el cual se debe sospechar cuando se manifiestan cefaleas, cansancio,
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falta de concentracion y disminucion del apetito. El fallo respiratorio es la principal

causa de muerte en los pacientes con DMD 2*18,

Ill.b.3.c)_Afectacidén cardiaca:

La degeneracion de las fibras musculares y la fibrosis progresiva del miocardio,
origina una miocardiopatia dilatada y a su vez, altera la contractilidad del corazén,
disminuyendo la fraccién de eyeccion a menos del 45% de su capacidad®*. Esta
manifestacion tiene una edad de inicio variable, pero hacia los 18 anos de edad
practicamente todos los pacientes poseen esta afectacion cardiaca, ademas en fases
avanzadas se pueden observar arritmias, mayormente auriculares y taquicardia en
reposo. La afectacion cardiaca representa el 20% de las causas de fallecimiento de

pacientes con DMD 2467,

I1l.b.3.d) Afectacién osteoarticular:

Dentro de estas afecciones se encuentran retracciones y contracturas de las
articulaciones que presentan menor movilidad, precozmente aparecen en la
articulacion de tobillo generadas por las retracciones aquilianas, luego con el progreso
de la enfermedad, las complicaciones se observan en otras articulaciones como las
caderas, rodillas, codos y mufiecas®. Debido a las caidas frecuentes y a la presencia
de osteoporosis estos pacientes manifiestan mayor probabilidad de fracturas de
huesos largos. Ademas de lo mencionado, el 90% de los pacientes que pierden la
deambulacién, desarrollaran escoliosis, la cual progresa rapidamente relacionada con
el desarrollo puberal, la debilidad de la musculatura del tronco y la sedestacién
prolongada, influyendo negativamente en la funcién respiratoria, la alimentacion,
generando incomodidad, inestabilidad postural, malestar fisico y alterando el confort

del paciente '#8.

lll.b.3.e) Afectacién cognitiva:

Aunque la DMD se la relaciona con una afeccion motora mayoritariamente, el 30%
de los pacientes tienen una disminucion del coeficiente intelectual, principalmente el
verbal. Los problemas mas comunes son los trastornos por déficits de atencién e

hiperactividad, trastorno del espectro autista y trastorno obsesivo compulsivo,
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asociados también a problemas del aprendizaje, tales como, dislexia, disgrafia y

discalculia, entre los mas comunes *%717.

Ill.b.4) Evolucién clinica de la enfermedad:

Los pacientes afectados con DMD siguen siempre la historia natural de la

enfermedad, que va a estar dada por 5 periodos clinicos que marcan la evolucion de

la patologia:

Fase presintomatica (0 a 2 anos): en esta fase en particular, los pacientes no

presentan manifestaciones clinicas de debilidad, ni alteraciones en la marcha,
pero si se puede evidenciar un leve retraso motriz global, como también, un
retraso en el lenguaje y dificultades de relacion-comunicacion '8 19,

Fase ambulatoria temprana (2 a 4 anos): en este rango etario del paciente, es

cuando los padres comienzan a referir debilidad cervical para los movimientos
de flexion del tronco y dificultades para mantener el equilibrio en sedestacion,
se puede observar dificultad para mantenerse a la par de sus companeros,
tanto desde el desarrollo motor como cognitivamente, son frecuentes las
caidas y la dificultad para subir escaleras sin apoyos. Ademas de ello, se
observa la pseudohipertrofia caracteristica de la patologia en los musculos
gastrocnemios 1819

Fase ambulatoria tardia (5 a 12 afos): en el comienzo de esta fase se

evidencia un signo caracteristico de la patologia, como lo es el signo de
Gowers, descrito anteriormente’. También aparece la marcha de
Trendelenburg o de pato, por debilidad de la musculatura glutea, ademas, se
puede apreciar la retraccion del tendon de Aquiles lo que dificulta la marcha.
Llegando a los 9/10 afos de edad, se puede comenzar a observar que el
paciente es incapaz de levantarse del piso o de una silla y de subir escaleras.
Se puede conservar la deambulacion mediante ayudas técnicas &

Fase no ambulatoria temprana (12 a 16 afos): el comienzo de esta etapa esta

marcada por la pérdida de la deambulacion y el inicio del uso de silla de
ruedas, donde el 90% de los pacientes desarrollan escoliosis progresiva por
debilidad de los musculos espinales, asociada al uso continuo de silla de

ruedas. Ademas, comienza hacerse evidente la debilidad de miembros

pag. 11

Aressi Joaquin
Garcia Tomas



superiores y las complicaciones respiratorias y cardiacas, agravadas por la
escoliosis 51819,

e Fase no ambulatoria tardia (17 afios en adelante): es la quinta y ultima fase

de la enfermedad, en donde el deterioro fisico es global y a su vez sus
miembros superiores pierden aun mas funcionalidad, asociado a una pérdida
en el mantenimiento postural en sedestacibn. Se hacen presentes
complicaciones serias de tipo respiratoria, cardiaca y gastrointestinal lo que

suelen terminar con la vida del paciente %8,

Ill.b.5) Actividades de la vida diaria:

Las AVD, también denominadas actividades cotidianas, son definidas como: la
realizacion de las actividades basicas de cuidado personal, tales como comer,
vestirse, acostarse o levantarse de una cama o una silla, banarse o ducharse y usar
el inodoro?°. Tanto las manifestaciones clinicas como la evolucion de la patologia, van
a contribuir en el deterioro progresivo de la capacidad para completar
independientemente las actividades, requiriendo para ellas la supervisiéon de las
tareas basicas o la necesidad de una asistencia o ayuda en dichos pacientes con
DMD, progresando en ultima instancia a la dependencia total para la realizacion de

las mismas 2021,

Ill.b.6) Calidad de vida relacionada con la salud:

Para poder comprender la CVRS, primero se ha de asimilar el concepto de calidad
de vida, el mismo abarca multiples dimensiones y hace referencia a la percepcién que
la persona tiene sobre su posicionamiento en la vida, dentro de un contexto, cultura 'y
sistema de valores y en relacion a sus expectativas, valores e intereses ?2.De esta
definicion se desprende el concepto de CVRS, entendida por la OMS, como la
percepcion especifica individual del impacto de la salud y la enfermedad en los
aspectos fisicos, mentales y sociales de la vida??23. Otro concepto que se desprende
de calidad de vida, es el de la calidad de vida familiar, definida como la percepcién de
bienestar en el contexto de la familia, la cual se encuentra altamente afectada, sobre
todo en el concepto psicosocial, en aquellas que se presentan con alguna enfermedad

cronica?s.
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En cuanto a la CVRS en los pacientes con DMD, se encuentra generalmente un
deterioro de ésta, en comparacion con individuos sanos de la misma edad, esto se
encuentra asociado negativamente con la progresion de la enfermedad, ademas de
ello, la perspectiva de los cuidadores de los pacientes ante la consulta sobre la CVRS
de estos, es percibida como menor en comparacion con la percepcion propia del
paciente. Aunque la mayoria de los pacientes son percibidos por sus cuidadores como

personas felices 2224,

Ill.b.7) Métodos de evaluacién:

Existe una amplia variedad de herramientas de medicion y evaluacién que se
podrian emplear en pacientes con DMD. A continuacién se describiran las utilizadas
para valorar la capacidad funcional, rango de movimiento, actividades de la vida diaria

y calidad de vida relacionada con la salud elegidas para este caso clinico.

lll.b.7.a)_ Goniometria:

Goniometria es la técnica de medicion de los angulos creados por la interseccion
de los ejes longitudinales de los huesos a nivel de las articulaciones®. Tiene dos
objetivos principales, por un lado evaluar la posicién de una articulacién en el espacio,
se trata de un procedimiento estatico que se utiliza para objetivar y cuantificar la
ausencia de movilidad de una articulacion; y por otro evaluar el arco de movimiento
de una articulacién en cada uno de los tres planos del espacio, se trata de un
procedimiento dinamico que se utiliza para objetivar y cuantificar la movilidad de una
articulacion. En Ortopedia y Traumatologia y en Reumatologia, la goniometria se
aplica para describir la presencia de des ejes a nivel del sistema osteoarticular con
fines diagnosticos, prondsticos, terapéuticos y de investigacion?®. En la industria
biomédica, se aplica en la fabricacién y el disefio de aparatos de medicién, de
instrumental quirdrgico, de protesis y de oértesis. En Rehabilitacion, se utiliza para
determinar el punto de inicio de un tratamiento, evaluar su progresion en el tiempo,
motivar al paciente, establecer un pronéstico, modificar el tratamiento o darle un punto

final, y, finalmente, evaluar la secuela 2.

ll.b.7.b) indice de Barthel:

Se trata de un cuestionario heteroadministrado con 10 items que evalua la
autonomia para las actividades de la vida diaria. El rango de posibles valores del
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indice de Barthel esta entre 0 y 100, con intervalos de 5 puntos®. Para cada item, los
pacientes reciben una puntuacién de 0 si no pueden realizar la actividad, una
puntuacion intermedia si pueden realizarla con ayuda y una puntuacién maxima si se
realiza de forma independiente. A menor puntuacion, mas dependencia; y a mayor
puntuacion, mas independencia. Los puntos de corte sugeridos para dividir las

categorias de gravedad son??7:

¢ 0-20 dependencia total.

¢ 21-60 dependencia severa.

e 61-90 dependencia moderada.
¢ 91-99 dependencia escasa.

¢ 100 independencia.

Ill.b.7.c) Inventario de calidad de vida pediatrica (Peds QL NM 3.0):
Es un cuestionario de calidad de vida pediatrico, el mismo contiene 25 preguntas

que evaluan 3 dominios: acerca de la enfermedad neuromuscular del paciente (17
preguntas relacionadas con el proceso de la enfermedad y la sintomatologia
asociada), la comunicacion (3 preguntas relacionadas con la capacidad del paciente
para comunicarse con el personal de salud y otras personas sobre su enfermedad) y
acerca de nuestra familia (5 preguntas relacionadas con los sistemas de apoyo
financiero y social familiar); esta compuesto por un formato de auto reporte por el nifio
(preadolescente 8-12 anos) y un formato de reporte para los padres de
preadolescentes (Anexo A y B)?8. En cada item, nifios y padres responden en qué
medida esa situacién fue un problema en el ultimo mes, segun una escala tipo Likert
de 5 puntos, donde 0 corresponde a “nunca” y 4, a “casi siempre”?°. La puntuacién se
invierte y se transforma en una escala de 0 a 100, donde 0=100, 1=75, 2=50, 3=25y
4=0. El calculo por dimensiones y la puntuacién total se efectia dividiendo la suma
de las puntuaciones de los items por el numero total de items respondidos. Las
puntuaciones mas altas indican mejor calidad de vida relacionada con la salud y

menos problemas 2%

lll.b.7.d) Evaluacién Ambulatoria North Star (NSAA):

Es un método rapido, especifico, valido y clinicamente relevante para medir la
capacidad motora funcional de nifios ambulantes con DMD, la misma consta con 17
items, que van desde la accion de estar de pie (item 1), hasta la de correr (item 17),
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también se evalian habilidades necesarias para permanecer funcionalmente
ambulantes, como es el caso del item que observa la capacidad de levantarse del
suelo, capacidad para pasar del decubito a la sedestacion y posteriormente
bipedestacién (Anexo c). Cada item de la escala se califica en 3 puntos: 2- normal,
logra el objetivo sin ayuda o modificaciones. 1- método modificado, pero logra cumplir
el objetivo de forma independiente. 0- no se logra el objetivo de forma independiente.
La puntuacion final puede variar de 0 a 34, 0 cuando no puede realizar las actividades

0 34 logrando todas las mismas sin ayudas o compensaciones 03",

Ill.b.8) Diagnéstico:

El diagnéstico debe realizarse lo mas temprano posible, de forma rapida y precisa,
con el objetivo de brindar una atencion multidisciplinar adecuada a los requerimientos
de cada paciente. La edad promedio del mismo es entre los 2 y 5 anos de edad, pero
en la mayoria de los casos suele hacerse de forma tardia, la confirmacion diagnédstica

comprende un proceso minucioso de diferentes pasos a seguir® & 3233,

Sospecha clinica de DMD

Sospecha Determinacion de los niveles de CK m. Se descarta
diagndstica DMD

l Elevados®
Confirmacion Deteccitn de Considerar
diagnostica deleciones/duplicaciones (MLPA) [ Biopsia del misculo ]—> diagnésticos
alternativos
Deteccion de l
mutaciones -
(delecion/duplicacion) Secuenciacion
del gen***
1 Mutacion encontrada — Si
—» NO
DMD confirmada pro—

*Elevacion 10-100 veces por encima de valores normales (20-200 U/1).

**La ausencia de distrofina en la biopsia del musculo confirma la enfermedad, pero es necesario realizar el estudio genético ya que el
diagnéstico debe concluir con el consejo genético y la deteccion de portadoras.

***Deteccion de mutaciones puntuales.

llustracion 3: Algoritmo diagnéstico de DMD (5).

Ill.b.8.a) Sospecha diagndstica:

Ante esta sospecha diagndstica de la enfermedad (ver ilustraciéon 3), dada por la
presencia de las manifestaciones clinicas como asi también una historia familiar
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sugestiva de la misma, se deben determinar los niveles séricos de CK® y las
transaminasas aspartato y alanina, estas enzimas se van a encontrar elevadas por
el dafio muscular continuo caracteristico de la enfermedad?®, sin embargo, las
transaminasas generalmente no se utilizan como parte del estudio diagnéstico, pero
si los niveles de CK, ya que son un marcador mas especifico de dafio muscular, estas
se van a encontrar elevadas al menos 3 veces el valor normal, (VN:<250 U/L) en
pacientes que presentan la enfermedad. Si los niveles de CK son normales, se
descarta la presencia de DMD. Por ultimo, el diagnéstico definitivo de la enfermedad
se realiza mediante otros estudios como lo son el genético y la biopsia muscular estas

pudiendo variar segun su disponibilidad local de las pruebas.583233,

Ill.b.8.b)_ Confirmacién diagnéstica:

Las pruebas genéticas que se emplean con el fin de confirmar una mutacién en el
gen de la distrofina, pudiendo ser estas, deleciones y duplicaciones grandes, también
en un menor porcentaje se pueden encontrar mutaciones puntuales o en los sitios de
empalme®. Las pruebas de primera linea son la amplificacion de sonda dependiente
de ligadura multiple (MLPA, por sus siglas en inglés), la hibridacién gendmica
comparativa basada en micromatrices (aCGH, por sus siglas en inglés) y la reaccién
en cadena de la polimerasa multiple (PCR, por sus siglas en inglés). La prueba aCGH
es ligeramente superior a la MLPA para la deteccion de mutaciones, por su capacidad
para detectar reordenamientos intrénicos y por no arrojar falsos positivos, pero posee
desventajas, realizar la prueba requiere de un alto costo econdmico y se encuentra
en menor medida en comparacion con la MLPA®®. Por lo tanto, la MLPA es la prueba
genética mas utilizada en la actualidad, en la cual al emplearse se debe ser precavido,
ya que cuando se encuentra una eliminacidn de un solo exén en el analisis
MLPA, debido a mutaciones puntuales o polimorfismos en el sitio de unién de la
sonda, se debe realizar una segunda prueba, generalmente la secuenciacion de
Sanger del exon involucrado, para evitar resultados falsos positivos®. Las pruebas
MLPA y aCGH técnicas superiores al PCR, ya que generan la identificacion de un
numero mayor de deleciones y duplicaciones grandes, ademas de proporcionar una
mejor estimacion de los puntos de ruptura de las mutaciones en comparacion con la
PCR39,
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En presencia de una negatividad en el analisis de secuenciacion y de grandes
deleciones /duplicaciones del gen, se debe considerar la realizacion de una biopsia
muscular, ya sea para confirmar la enfermedad o realizar un diagndstico alternativo®.
Las dos pruebas que se utilizan son la inmunohistoquimica y la inmunotransferencia
de la distrofina, las mismas deben ser interpretadas por un patdlogo neuromuscular®.
En el analisis inmunohistoquimico de criosecciones que se puede utilizar en la biopsia
muscular, se revela que los anticuerpos contra la distrofina reaccionan con un
antigeno del sarcolema, esta inmunoreactividad se presenta débil o ausente en las
fibras musculares de los pacientes que presentan un diagndstico positivo de DMD en
comparacion con aquellos que no la padecen. Sin embargo, el rol de la biopsia
muscular ha ido perdiendo valor desde el avance del diagndstico genético, por ello si
se realizé en primera medida una biopsia, con resultado positivo, se debe completar
el diagndstico con un estudio genético, de lo contrario si se realizé primero un estudio
genético, obteniendo un resultado positivo, no sera necesario la realizacién de una

biopsia muscular para confirmar el diagndstico 8934,
l11.b.9) Tratamiento:

El abordaje terapéutico de la patologia se realiza mediante un equipo
multidisciplinar, dado el caracter progresivo y estereotipado de la enfermedad, por lo
que se ha de requerir un enfoque individualizado centrado en medidas anticipatorias
y preventivas de las posibles complicaciones que pueden llegar a padecer los

pacientes con DMD +°.

Ill.b.9.a) Papel farmacoldgico:

Los glucocorticoides son la primera linea de tratamiento para aquellos pacientes
con DMD, su edad de inicio entre los 4 y 6 afos, dado por sus efectos beneficiosos
en las funciones respiratorias, cardiacas y motoras®%. Los dos corticoides mas
utilizados son la Prednisona (0,75 mg/kg/dia) y Deflazacort (0,9 mg/kg/dia), estos son
los unicos medicamentos hasta el momento que han demostrado alterar el curso
clinico de la patologia retrasando la evolucion natural de la misma, prolongando la
deambulacion y mejorando la fuerza muscular®. Ambos medicamentos han
demostrado una eficacia similar, el Deflazacort es mas seguro que la Prednisona por

presentar menos efectos secundarios, pero posee una disponibilidad limitada®. Entre
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los efectos secundarios que se pueden dar por el uso crénico de glucocorticoides
podemos encontrar, aumento de peso, osteoporosis exacerbada por la debilidad
muscular, fracturas vertebrales o de huesos largos, talla baja y retraso del inicio de la
pubertad 5 3°.

I11.b.9.b) Manejo neuromuscular:

El manejo neuromuscular requiere de un tratamiento preventivo para conservar la
extensibilidad muscular, la amplitud de movimiento, preservando la deambulacion el
mayor tiempo posible. Para ello tanto médicos, kinesidlogos y especialistas realizan
un trabajo en conjunto para poder contrarrestar los impactos de la enfermedad,
observando las necesidades individuales, la etapa de evolucion de la enfermedad y
las respuestas a los tratamientos planteados al paciente, es de vital importancia la
realizacion de evaluaciones por parte del equipo multidisciplinar cada seis meses, en
donde se documentan los rangos de movimientos, su capacidad funcional, la cual
puede ser medida mediante la escala NSAA vy las pruebas cronometradas 8. A su
vez, se realizan estiramientos activos, activos-asistidos y pasivos con un minimo de
4 a 6 dias por semana, los mismos se llevan a cabo tanto en las sesiones de
kinesiologia como en otros espacios, pudiendo ser en el hogar o en la escuela, en
conjunto con estos se combinan el alargamiento prolongado por el posicionamiento
adecuado, la intervencién ortopédica y los dispositivos para mantener Ia
bipedestacion'. También es fundamental la realizacion de ejercicios aerdbicos
submaximos y de fuerza en periodos ambulatorios 0 no ambulatorios temprano, con
el fin de evitar la atrofia por desuso y diferentes problemas por inactividad, un ejercicio
ideal submaximo podria ser la natacién, ya que puede brindar beneficios en el
condicionamiento aerébico y respiratorio, se debe evitar el ejercicio excéntrico y de

alta intensidad '58.

I11.b.9.c) Manejo respiratorio:

Continuando con lo mencionado en el apartado de afeccion respiratoria, para un
correcto manejo respiratorio se debe realizar un enfoque estructurado y proactivo de
los cuidados respiratorios, por parte de un equipo conformado por un médico
neumonologo o pediatra especializado y un kinesiélogo especializado en cuidados

respiratorios, con manejo de la ventilacién mecanica invasiva y no invasiva (VNI), las
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interfaces asociadas, técnicas de reclutamiento pulmonar y de tos asistida®®. Los
profesionales de la salud que integran el equipo, se basan en evaluaciones de
la capacidad vital forzada, anualmente mientras el paciente conserva la deambulacion
y tras la pérdida de la misma, la evaluacién se realiza cada seis meses®. También se
ha de evaluar la presion inspiratoria maxima, presion espiratoria maxima, la
saturacion de oxigeno y el flujp maximo de tos®?. La interpretacion de estas
evaluaciones da a conocer el estado de las fuerzas de los musculos respiratorios, la
efectividad de la tos y cuando es necesario indicar maniobras de asistencia para la
tos, y/o un estudio del suefio para evaluar la necesidad del uso de VNI nocturna®.
Por ultimo, se debe incluir al tratamiento la inmunizacién con la vacuna

antineumocdcica y antigripal, para evitar el riesgo de infecciones respiratorias *%.

Ill.b.9.d) Manejo cardiaco:

Dentro del manejo cardiaco es necesario la presencia de un médico especialista
en cardiologia, el cual estara involucrado desde el primer momento del diagnéstico,
no solo para el manejo de la miocardiopatia sino también para generar un vinculo con
el paciente®®*”. La primera evaluaciéon de la funcién cardiaca ha de realizarse a la
brevedad del diagndstico con el fin de detectar posibles anormalidades anatémicas
que van a afectar la funcién cardiovascular a largo plazo. Esta evaluacién se realiza
mediante un electrocardiograma y un ecocardiograma, a la cual se le puede sumar
una resonancia magnética cardiaca, las mismas se llevan a cabo con una frecuencia
de dos anos hasta los 10 afos de edad, o hasta la aparicion de un signo o sintoma
de disfuncion cardiaca, por lo tanto a partir de los 10 afos o la aparicion de la
anomalia, la evaluacién se ha de realizar anualmente®3¢37, Los inhibidores de la
enzima angiotensina o los bloqueantes de receptores de angiotensina son

considerados como la opcion terapéutica de primera linea 3¢,

lll.c) Elementos ortopédicos:

Los elementos ortopédicos mas conocidos son las ortesis, definidas estas por la
Organizacion Internacional de Normalizacién como “dispositivo aplicado
externamente, usado para modificar las caracteristicas estructurales y funcionales del
sistema esquelético y neuromuscular, aplicando unas determinadas fuerzas en el

cuerpo”?, la cual recomienda el uso del término ortesis, como general para el
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nombramiento de los diferentes dispositivos, pero en la practica clinica se los suele

diferenciar como splints y ortesis 2%,

En cuanto a los splints, son dispositivos confeccionados con materiales
termoplasticos que se moldean con calor directamente por encima del cuerpo del
paciente, los mismos se utilizan en pediatria, ya que representan un bajo costo

econdmico, ademas de ser adaptables a cada caso en particular'. Estos pueden ser

llustracion 4: Splint antiequino (12).

una alternativa a las ortesis convencionales o una prueba piloto para identificar y
proponer la ortesis mas adecuada para cada caso en particular (ver llustracion 4).
Estos splints son de facil confeccion por parte de los kinesiélogos, los cuales pueden

disefiar las mismas en una sesién de rehabilitacion 2.

En la utilizacion de los elementos ortopédicos, el disefio de estos debe adecuarse
a las necesidades biomecanicas de los pacientes, para sustituir las deficiencias
musculares o funciones articulares®. La confeccion de las ortesis han de ser
individualizadas, a partir de un molde tomado del propio paciente, con materiales
livianos y de gran confortabilidad, teniendo un aspecto cosmético agradable a la vista
para el paciente, permitiendo asi la aceptacion y el uso del mismo*°. Ademas, segun
la Asociacion Internacional de Ortesis y Prétesis, estos elementos ortopédicos van en

busqueda de cumplir con diversos objetivos, tales como '2:

e Prevenir y/o corregir deformidades.
e Proporcionar una base de soporte
e Facilitar el entrenamiento de habilidades.

e Mejorar la eficacia de la marcha.
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Dado la gran variedad de ortesis que existen, se las nombran segun las
articulaciones que controlan, entre algunas de las que se utilizan para los miembros

inferiores, se pueden encontrar3®:

e Ortesis de pie (FO): se conocen con el nombre de plantillas ortopédicas,

controlan las alteraciones biomecanicas del pie como un varo o valgo, también

algun grado de mala alineacion del medio o retropié 23°.

llustracion 5: Ortesis tobillo-pie rigida (12).

e Ortesis de tobillo-pie (AFQ): son ortesis que abarcan y controlan el pie, la
articulacion del tobillo e indirectamente la articulacion de la rodilla, su funcién

consiste en restringir la flexion plantar del tobillo (ver ilustracién 5)123°,
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llustracién 6: Hermanos con DMD con ortesis
rodilla-tobillo-pie (1).

e Ortesis de rodilla-tobillo-pie (KAFQ): este elemento ortopédico proporciona

soporte y estabilidad a las articulaciones que abarca, pero no ofrece
estabilidad a la cadera (ver ilustracion 6)'%%,

e Ortesis de cadera-rodilla-tobillo-pie (HKAFQO): son la unién de una ortesis

KAFO a una banda pélvica, pudiendo asi también ofrecer estabilidad a la

cadera' %,

A su vez, se puede incluir dentro de los elementos ortopédicos a los dispositivos
de ayuda para la movilidad, uno de ellos es la silla de ruedas. La misma se emplea
en aquellos pacientes donde la bipedestacion y la deambulacién han mermado o para
los que todavia pueden realizarlas, pero les ha de suponer un gasto energético
elevado, se pueden implementar tanto para espacios interiores o exteriores,
distancias cortas como asi también largas*. Estos dispositivos pueden emplearse de
forma manual o a motor, dependiendo de la capacidad del usuario para poder
propulsarse con sus miembros superiores, en los dos casos, la utilizacion de la
misma, va en busqueda de aumentar la independencia y mejorar la interaccion con
su entorno 4041,
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llustracién 7: Silla de rueda manual y plegable
(42).

lll.c.1) Ortesis utilizadas para miembro inferior en DMD:

Como se mencioné anteriormente, existen diferentes tipos de elementos
ortopédicos para los miembros inferiores, los recomendados y mas utilizados en la
DMD, son las AFO estaticas/sdlidas de polipropileno, para la prevencién de
contracturas y deformidades en flexion plantar (pie equino), preferentemente de uso
nocturno y en menor medida de uso diurno. Ademas de esta, se encuentran las AFO
dinamicas y las KAFO, utilizadas para la ayuda y prolongacién de la deambulacién
dependiendo de los requerimientos y adaptacion del paciente***¢. Por otra parte,
dentro de los dispositivos de asistencia y movilidad, se encuentran las sillas de ruedas
manuales, pudiendo ser autopropulsables y plegables (ver ilustracion 7) o controladas
por un asistente y rigidas, el otro tipo de silla de ruedas disponible son las sillas a

motor como los “scooters” 4245,
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IV. Justificacion:

Aunque la DMD se encuentra dentro de las enfermedades raras, con baja
incidencia en la poblacién, afecta de grave manera la calidad de vida en aquellos que
la padecen, la intervencién de la kinesiologia es un area relevante del equipo
multidisciplinar para el abordaje de dicha patologia, el trabajo del kinesiélogo va en
busqueda de mejorar la calidad de vida, estimular la independencia funcional y

retrasar la aparicion de complicaciones "%,

En esta patologia y especificamente en fases donde se observan avances de la
enfermedad, los momentos de indicacién de elementos ortopédicos no estan bien
definidos bajo parametros especificos, sino que es una decision conjunta entre el
paciente, su familia y terapeutas. Teniendo en cuenta que el proceso de seleccion,
indicacion y entrega de estos lleva un tiempo a veces considerable, es fundamental
realizar mediciones que identifiquen nuevos requerimientos 0 avances en la

patologia.

Por ello, la presente investigacion se enfocé en el analisis de la CVRS, las AVD, la
funcion motora y el ROM de un paciente con DMD de 9 afios de edad, residente del
Gran Santa Fe. Este trabajo buscé dar a conocer los efectos que se generan al
implementar elementos ortopédicos en los pacientes con DMD, segun la bibliografia
disponible hasta el momento. Conocer estos efectos permiti6 tomar decisiones
basadas en la evidencia para el caso evaluado, siendo de vital importancia haber

comprendido la fase de desarrollo del paciente al momento de la intervencién.

El analisis de los datos que surgieron de este trabajo podra ser de utilidad para la
comunidad cientifica con la finalidad de obtener informacion que sirva de ayuda para
el desarrollo de futuras investigaciones, a fin de brindar la mejor asistencia terapéutica

disponible a estos pacientes y a su entorno familiar.
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V. Materiales y métodos:

Para llevar a cabo los objetivos planteados se realizé la evaluacion de un caso
clinico de un paciente con DMD del hospital de rehabilitacion Vera Candioti de la
ciudad de Santa Fe, una vez aceptado el consentimiento informado por sus padres

(ver anexo d).

V.a) Presentacion del caso clinico:

V.a.1) Seleccién del paciente:

Se realiz6 la busqueda de un paciente con un rango etario de 6 a 12 afos de edad
que presente diagndstico positivo de DMD y sea residente de la ciudad de Santa Fe

o alrededores.

V.a.2) Informacién general del caso:

El paciente estudiado (ver imagen 2) presenta las siguientes caracteristicas:

e Sexo: masculino.
e Edad: 9 anos.
e Ocupacion: estudiante de escuela primaria.

o Cobertura de salud: no posee obra social.

o Diagndstico Clinico: distrofinopatia, destacandose valores elevados de la
enzima CK en sangre (14.890 U/L)

o Diagnodstico Genético: se realizé la prueba de amplificacién de sonda

dependiente de ligadura multiple (MLPA) para el gen DMD, a la edad de 6
afios, dando como resultado las deleciones de los exones 5 al 41 del gen, los
demas exones del gen mostrados la dosis de amplificacién esperada.

o Deleccidn identificada: €.(228_310)_(5812_5952)del. La misma se encuentra

varias veces reportada en la base de datos “Leiden Duchenne Muscular

Dystrophy Mutation Database” asociados a cuadros de distrofinopatias.

e Motivo de consulta: debilidad y torpeza para la realizacion de diferentes

actividades propias de la edad.

¢ Antecedentes relevantes: el periodo de diagndstico genético llevo un tiempo

aproximado de 6 meses, entre la primera consulta y la confirmacion. No
presenta antecedentes familiares de distrofia muscular, es el primer caso en
la familia, la misma se encuentra conformada por su madre y su abuela. La

madre es la unica persona dedicada a su cuidado. En su periodo de estancia
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en el centro de rehabilitacion, no se le han realizado las diferentes
evaluaciones que se le aplicaron en este estudio.

En dicho centro se indicé a los 7 afios de edad, la utilizacion de ortesis tobillo-
pie (AFO) sdlidas de uso nocturno, el uso de las cuales no perduré en el tiempo
por incomodidad y posterior rechazo del infante. Por otra parte, cabe destacar
que el familiar a cargo manifiesta que el nifio para asistir a la escuela o
eventualmente de su abuela, lo hace caminando, pero se fatiga faciimente.

¢ Medicacién actual:

1. Corticoide Deflazacort / 30 mg. Realiza una toma diaria de medio
comprimido de 15 mg.
Carbonato de calcio 500mg 1 comprimido al dia.

Raquiferol D3 (vitamina D3), una gota diaria.

Imagen 2: Presentacion del paciente evaluado en el estudio.
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V.a.3) Anamnesis y examen fisico:

El paciente del estudio ya se encontraba yendo al Centro de Rehabilitacién Integral
del Nifio y la Familia, asistiendo a terapia kinésica, una vez por semana, previo a la

confirmacion del diagndstico genético.

En el primer encuentro con el paciente, se pudo evidenciar signos caracteristicos
de la patologia, tales como hiperlordosis, pseudohipertrofia gemelar, pie equino
debido a la presencia de un posible acortamiento a nivel del triceps sural y una marcha

caracteristica de la enfermedad (descripta anteriormente).

El paciente relatd presentar dolor en sus miembros inferiores en el momento de
realizar estiramientos suaves, fatiga al terminar la sesién de evaluacion, comentando

a su vez que suele tener caidas al intentar aumentar la cadencia de marcha.

V.a.4) Evaluaciones realizadas:

Se dio comienzo a las evaluaciones el dia 29 de diciembre de 2023, dado las
caracteristicas del paciente no se pudo realizar la totalidad de las mismas en una sola
sesién, por lo que se llevd a cabo la intervencion durante un periodo de tres semanas,
el segundo encuentro se realizé el dia viernes 5 de enero y el tercer y ultimo encuentro

el lunes 15 de enero de 2024.

NSAA: fue la primera evaluacion realizada al paciente, en la cual se le pidi6 al
mismo que asista con ropa cémoda y se llevo a cabo sin el uso de calzado como se
indica en las instrucciones de la evaluacién, pudiendo evaluarse la totalidad de los
items de la prueba con un tiempo aproximado de 45 minutos, por la explicacion
detallada de cada prueba, el descanso entre estas y como se relata en las
instrucciones repitiendo los items en donde se percibié que el paciente podia obtener
un mejor resultado. El consultorio donde se realizé consta con el espacio y los
instrumentos adecuados para la ejecucién de las diferentes pruebas que comprende
la evaluacién. El detalle de cada prueba se puede evidenciar en la seccion de anexos

(anexo c).

Peds QI NM 3.0: este cuestionario fue realizado el dia 5 de enero, dado la edad

del paciente se utilizd la version para preadolescentes (8 a 12 afios), como también
el informe para padres de preadolescentes. En las cuales se recolecté la totalidad de
las preguntas de los tres dominios de los que constan los dos informes. En ambos
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casos, se procedid a realizar el cuestionario de forma individual para quien
correspondiera, en una habitacién diferente a donde se realizaron las demas pruebas
de la evaluacion, dado que para la realizacion de la misma era necesario un ambiente
calmo y sin distracciones, donde al encuestado se le brindé6 ayuda ante la
incomprension de las preguntas que no se entendieron, como indica las instrucciones

de los informes.

indice de Barthel: este cuestionario heteroadministrado se llevo a cabo el dia 5 de

enero, posterior a la finalizacion del PedsQI en el mismo consultorio, en el que se

llegd a completar la totalidad del mismo.

Goniometria: se llevé a cabo en dos sesiones, los dias 5 y 15 de enero en las
articulaciones grandes de los miembros inferiores, es decir, en cadera, rodilla y

tobillo?.

V.b) Busqueda bibliografica:

La busqueda de la bibliografia se realizé en bases de datos PubMed, Biblioteca
Virtual en Salud (BVS) y la Biblioteca Electronica de Ciencia, Tecnologia del MinCyT,
consultando los articulos cientificos publicados en el periodo comprendido entre los
afnos 2003 y 2023.

Se utilizaron las siguientes palabras claves y términos:

Palabra clave Términos MeSH Términos DeCS Términos libres

distrofia  muscular | “Muscular Dystrophy | distrofia Muscular de | Duchenne

de Duchenne Duchenne” Duchenne

Nifos Child Nifo
Enfermedades Neuromuscular Enfermedades
neuromusculares Diseases Neuromusculares

Actividades de la | Activities of Daily | Actividades de Ia

vida diaria Living vida diaria
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Calidad de vida | Quality of life Calidad de vida

relacionada con la

salud

Cuidadores Caregivers Cuidadores

Ortesis Orthotic Devices Aparatos Orthotic
Ortopédicos

Peds ql Peds ql

indice de Barthel Barthel Index

Funcién motora Motor function

Ortesis tobillo pie AFO

Ortesis rodilla tobillo KAFO

pie

Participacion Participacion

NSAA NSAA

Goniémetro Goniometer

Dorsiflexion Dorsiflexion

Férulas Splints Férulas

¢ Combinaciones de palabras: tanto en inglés como en espanol.

e (("duchenne'[All Fields]) AND ("quality of life"[All Fields])) AND

(pedsql). Pubmed: 24 resultados. Luego de aplicar filtros: datos

asociados. Se encontraron 10 resultados. Se seleccion6 3.

e ("activities of daily living"[MeSH Terms]) AND ("muscular dystrophy,

duchenne"[MeSH Terms]). Pubmed: se encontraron 76 resultados. Se

selecciond 2.

Aressi Joaquin
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(Calidad de vida relacionada con la salud) and (Duchenne Muscular
Dystrophy) and (Caregivers). BVS: se encontraron 52 resultados,
luego de aplicar filtros: Distrofia muscular de Duchenne, Estudio
observacional. Se encontraron 13 resultados. No se selecciono
ninguno.

(distrofia muscular de duchenne) AND (calidad de vida) AND (PedsQl).
BVS: Se encontraron 17 resultados. Se selecciond 1.

(("orthotic devices"[All Fields]) AND ("duchenne"[All Fields])) AND
("child"[All Fields]). Pubmed: se encontraron 16 articulos. Se
seleccioné 2.

(distrofia muscular de duchenne) AND (participacion) AND (actividades
de la vida diaria). BVS: se encontraron 3 resultados. Se selecciond 1.

(distrofia muscular de duchenne) AND (actividades de la vida diaria).
BVS: se encontraron 71 resultados. luego de aplicar filtros: distrofia
muscular de duchenne, estudio observacional. Se encontraron 26
resultados. No se seleccion6 ninguno.

(distrofia muscular de duchenne) AND (indice de Barthel). BVS: se

encontraron 7 resultados. No seleccioné ninguno.

("duchenne"[All Fields]) AND ("nsaa"[All Fields]). Pubmed: se
encontraron 63 resultados. Se selecciono 2.

(distrofia muscular de duchenne) AND (nsaa). BVS: Se encontraron 54
resultados. Se selecciond 1.

("duchenne"[All Fields]) AND ("goniometer"[All Fields]). Pubmed: se
encontraron 4 resultados. Se selecciond 1.

(Distrofia muscular de Duchenne) and (Ortesis). BVS: se encontraron
35 resultados. Luego de aplicar filtros: Distrofia muscular de duchenne.
Se encontraron 29 resultados. Se seleccion6 1.

("Muscular Dystrophy Duchenne"[All Fields]) AND ("Orthotic
Devices"[All Fields]). Pubmed: se encontraron 27 resultados. Se
selecciono 1.

("Muscular Dystrophy Duchenne"[All Fields]) AND ("AFO"[AIl Fields]).
Pubmed: se encontraron 5 resultados. No se selecciond ninguno.
("duchenne"[All Fields]) AND ("splints"[All Fields]). Pubmed: se

encontraron 12 resultados. Se selecciond 1.
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e (enfermedades neuromusculares) AND (ortesis). BVS: se encontraron
47 resultados. Luego de aplicar filtros: Texto completo, estudio

observacional. Se encontraron 9 resultados. Se selecciond 1.

Para este proceso de busqueda los criterios de inclusion comprendian articulos
que involucren pacientes o cuidadores de pacientes con DMD, como asi también los
mismos debian indagar sobre las secuelas de dicha condicion clinica haciendo
hincapié en los elementos ortopédicos y las variables analizadas en este estudio,
estas son las AVD, CVRS, ROM y funcién motora.

Los criterios de exclusién se basaron en que, la edad media de la muestra sea

menor a 5 afos y que los pacientes hayan sido intervenidos quirirgicamente.

V.c) Diseino de investigacion:

El disefio de investigacién que se utilizé para dar respuesta a la pregunta planteada

es un caso clinico sin seguimiento, observacional.

El caso seleccionado es de un paciente preadolescente que presenta DMD, el
mismo es residente del Gran Santa Fe, el cual acude una vez a la semana al Centro
de Rehabilitacion Integral del Nifio y la Familia, subsede del Hospital de rehabilitacién
Vera Candioti de la ciudad de Santa Fe, ubicado en la calle Avenida Almirante Brown
7386, que dio su consentimiento y aprobacion para llevar a cabo dicha evaluacion
(anexo e) durante los meses de Diciembre del 2023 y Enero de 2024. La evaluacién
se llevd a cabo con la Lic. en Kinesiologia y Fisiatria Maria Victoria Carignan durante
3 semanas, en la cual los instrumentos de medicién fueron aplicados en una Unica
oportunidad. El comienzo de la evaluacién se dio posterior a la firma del
consentimiento informado por parte de la familia, mediante evaluaciones obijetivas
como la Evaluacion Ambulatoria North Star midiendo la capacidad funcional del
paciente, como asi también la medicion del ROM mediante goniometria. Dentro de
las herramientas subjetivas que se aplicaron a la evaluacion se encuentran el indice
de Barthel para evaluar las AVD y el inventario de Calidad de Vida Pediatrica (Peds
QI NM 3.0) para la evaluacion de la Calidad de Vida relacionada con la salud del

paciente.

Una vez realizada la evaluacion, se determind la implementacion de elementos

ortopédicos teniendo como referencia la bibliografia encontrada.
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Puntuacion

VI. Resultados:

Vl.a) Caso clinico:

En el siguiente apartado se desarrollan los resultados de las cuatro evaluaciones
utilizadas en este caso clinico. Se detallan los rangos de movimiento tomados a través
de goniometria, la capacidad funcional del paciente medida por la NSAA, la calidad
de vida relacionada con la salud medida a través del PedsQI NM 3.0 y las actividades

de la vida diaria evaluadas a través del indice de Barthel.

Vl.a.1) NSAA:
Los resultados de dicha evaluacion se presentan en el siguiente grafico.
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Pumtuacidn NSAA

Evaluacion Ambulatoria North Star B Obtenidos Total Posible

Grafico 1 NSAA: en color azul se muestran los puntos obtenidos en cada item individual y la sumatoria
de los mismos. En color naranja la puntuacién total posible para cada item y el sumatorio total posible.

La puntuacion obtenida en la NSAA para el paciente fue de 15 puntos sobre 34
posibles, donde todos los items evaluados dieron la valoracién de 1 punto, ya que a
cada uno de ellos el paciente los realizé con un método modificado, logrando el
objetivo de forma independiente. Pero para los items once y trece, levantarse del
suelo y permanecer de pie sobre los talones respectivamente dieron como resultados

0 puntos.

e [tem 11. Levantarse del suelo: la puntuacién obtenida fue de 0 puntos,

es a razon de que el paciente necesité de un medio externo, en su caso una
silla, para realizar la accion solicitada en la prueba, esta ademas es una de las
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pruebas funcionales en la cual se puede cronometrar la accién realizada, con
tiempo de 14 segundos, sin influir esté en el resultado final de la NSAA.

e jtem 13. Permanecer de pie sobre los talones: al igual que el anterior,

dio como resultado 0 puntos, ya que fue incapaz de apoyar los talones, donde
se observo un marcado posicionamiento del pie en equino.

e item 17. Correr 10 m: es el otro item considerado como prueba

funcional cronometrada, en el cual se obtuvo un tiempo de 7 segundos para

recorrer los 10 m, con un trote de Duchenne.

Vl.a.2) Peds QL NM 3.0:
Los resultados del inventario de calidad de vida pediatrico del nifio como el de los

padres, se pueden visualizar en los graficos 2-5 que se presentan a continuacion.

DOMINIO: ACERCA DE LA ENFERMEDAD
NEUROMUSCULAR

B Respuestas de los Padres M Respuestas del Nifio

4 i
4 44 4
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Grafico 2 Resultados del dominio: Acerca de la enfermedad neuromuscular. Las barras de color Azul
representan la respuesta de los padres y las barras de color Naranja las respuestas del nifio a cada
pregunta del dominio, indicada en el eje X con Su respectivo niimero.

Pregunta 2: 4 Me enfermo con facilidad? ¢ Mi hijo se enferma con facilidad?, ante
esta pregunta el nifio respondié que “a veces” se enferma, mientras que la respuesta

de los padres difiridé con el nifio, indicando que el mismo “nunca” se enferma.

Pregunta 4: ; Me duelen las piernas? ¢ A mi hijo le duelen las piernas?, la respuesta
del nifio a esta pregunta fue que “casi siempre” le duelen las piernas, mientras que la

respuesta de los padres, es que “con frecuencia” le duelen las piernas.

Pregunta 5: ; Me siento cansado? o ¢Mi hijo se siente cansado?, las respuestas

del nifo como la madre, fueron de la misma puntuacion 4, es decir “casi siempre”,
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relatando la madre que ante la situacién de asistir al colegio o deambular por las
calles, el paciente se cansa a los 200 mts y necesita realizar una pausa para

descansar.

Pregunta 8: ;Mis manos estan débiles? ;Las manos de mi hijo estan débiles?, el
nifio percibe que “con frecuencia” sus manos estan débiles, mientras que la respuesta

de los padres fue “nunca”.

Pregunta 11: ; Me cuesta usar las manos? ;A mi hijo le cuesta usar las manos?,
ante esta pregunta el nifio respondié que “a veces” le cuesta usar sus manos, los

padres “nunca” notan esta situacion.

Pregunta 12: 4 Me cuesta tragar la comida? ;A mi hijo le cuesta tragar la comida?,
el nifio respondié que “a veces” le cuesta tragar la comida, mientras que los padres

“nunca” observan esto.

Pregunta 16: s Me cuesta darme vuelta en la cama durante la noche? ;A mi hijo le
cuesta darse vuelta en la cama durante la noche?, ante esta pregunta el nino marca
que “a veces” le cuesta realizar dicha accién y los padres dicen que “nunca” tiene

dificultad para girar en la cama.

Pregunta 17: ;Me cuesta ir a distintos lugares con mis aparatos de ayuda? o ;A
mi hijo le cuesta desplazarse a distintos lugares con sus aparatos de ayuda?, esta
respuesta se ve condicionada dado que nunca utilizé aparatos de ayuda, por lo que

la puntuacion de ambos a dicha pregunta fue de 0 puntos, entendido como “Nunca”.
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DOMINIO: LA COMUNICACION

B Respuestas de los Padres B Respuestas del Nifio

Grafico 3 Resultados del dominio: La comunicacion. Las barras de color Azul representan la respuesta
de los padres y las barras de color Naranja las respuestas del nifio a cada pregunta del dominio, indicada
en el eje X con su respectivo numero.

Pregunta 2: ;Me cuesta hacerles preguntas a los médicos y enfermeras? ;A mi
hijo le cuesta hacerles preguntas a los médicos y enfermeras?, el nifio respondié que
“nunca” le cuesta preguntar al personal de salud, los padres refieren que “casi nunca”

tiene esta dificultad.

Pregunta 3: s Me cuesta explicar mi enfermedad a otras personas? o A mi hijo le
cuesta explicar su enfermedad a otras personas?, acerca de esta pregunta, las
respuestas de ambos son diferentes, dado la edad del encuestado y el conocimiento
de la enfermedad en general. Ante esto el paciente relata que ante la pregunta en la
escuela u otros ambitos: “; qué tenés?” o “; qué te pasa?”’, responde “tengo DMD”, sin

explicar qué es o lo que significa.
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DOMINIO: ACERCA DE NUESTRA
FAMILIA

B Respuestas de los Padres B Respuestas del Nifio
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Grafico 4 Resultados del dominio: Acerca de nuestra familia. Las barras de color Azul representan la
respuesta de los padres y las barras de color Naranja las respuestas del nifio a cada pregunta del
dominio, indicada en el eje X con su respectivo nimero.

Pregunta 2: ; A mi familia le cuesta descansar lo suficiente? ¢A nuestra familia le
cuesta descansar lo suficiente?, el nifio refiere que “casi nunca” tienen problemas
para descansar, mientras que los padres dicen que “con frecuencia” a la familia le

cuesta descansar.

Pregunta 3: ;Creo que el dinero es un problema en nuestra familia?, ante este
interrogante, las respuestas de ambos difieren en gran medida por el hecho de ser un
paciente pediatrico, el cual no se ve involucrado en temas econémicos familiares por

la edad que posee.

Pregunta 5: 4 No tengo los aparatos de ayuda que necesito? o ¢, Mi hijo no tiene los
aparatos de ayuda que necesita?, la respuesta a esta pregunta difiere en la
puntuacién de ambos, ya que los dos coincidieron en la pregunta 17 del primer
dominio, ante la dificultad de ir a diferentes lugares con los aparatos de ayuda
(respuesta: “Nunca”), la madre respondi6 de igual manera, “nunca” y ante este item,

el nifo marco que “a veces” no tiene los aparatos de ayuda necesarios.
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COMPARACION FINAL Peds QL NM 3.0
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enfermedad La comunicacién . Total
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neuromuscular
M Padres 75 75 50 66.66
m Nifo 47.05 66.6 70 61.21

Grafico 5 Analisis final de los resultados del Inventario de calidad de vida pediatrico: se expresan los
resultados finales de los dominios y el puntaje total, habiendo aplicado lo mencionado anteriormente en
el apartado marco teérico. Observandose una mayor percepcion de CVRS por parte de los padres.
Vl.a.3) indice de Barthel:

El resultado de esta evaluacion fue de 75 puntos, es decir, que la dependencia del

paciente se considera moderada, segun los valores indicados en métodos de
evaluacion para este indice. Ante la aplicacion de este cuestionario, tanto paciente
como terapeuta destacan que observan un deterioro en el tiempo en algunos items,
como lo son el item de Deambulacion y el de Subir y bajar escaleras. Indicando la

necesidad de ayuda o supervision para dichas actividades.

Vl.a.4) Goniometria:
Los resultados de la evaluacion del ROM se presentan en la siguiente tabla.
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Rango de Movimiento - Goniémetro

Articulaciones de

miembro inferior Movimiento Lado derecho Lado izquierdo
Flexion 722 95¢
Extensién 5¢ 102
Rotacidn interna 12¢ 10¢
Cadera
Rotacidén externa 19¢ 169
Abduccién 24° 32¢
Aduccion 12¢ 10°
Flexion 1179 1219
Rodilla
Extensién (0] 0¢
Flexién dorsal -5¢2 -10¢@
Tobillo -
Flexién plantar 689 609

Tabla 1 Resultados del ROM evaluados en el caso de estudio.

VI.b) Busqueda bibliografica:

El analisis de la bibliografia se realizé a partir de articulos, seleccionados mediante

busqueda en las bases de datos cientificas, que cumplieron con los criterios de

inclusion y exclusion mencionados anteriormente.

Para llevar adelante el analisis de los mismos con mayor facilidad y organizacion
se realizd una tabla de cada uno de ellos. Dentro de las mismas se incluy6 el titulo,

autor, afo de publicacion, tipo de estudio, muestra, intervencion, variables de estudio

y resultados de cada uno de ellos.

VI.b.1) Diagrama de flujo:

A continuacién, se presenta el Diagrama de flujo correspondiente a los métodos

de busqueda.
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Cantidad de articulos identificados
durante la busqueda de la base de datos:

Resultados en cada base de datos:

e BVS: 196.

e N=409. e Pubmed: 213.

Criterios de inclusion:

articulos que involucren pacientes o
cuidadores de pacientes con DMD, como
asi también los mismos debian indagar
sobre las secuelas de dicha condicidn Articulos

eliminados por
duplicados y por no cumplir los
criterios:

clinica haciendo hincapié en los
elementos ortopédicos y las variables
analizadas en este estudio, siendo estas
las AVD, CVRS, ROM y funcién motora. e N:392.

Criterios de exclusidn:

Edad media de la muestra sea menor a 5

afios y que los pacientes hayan sido

intervenidos quirdrgicamente.
Articulos seleccionados para el
analisis N:17.

BVS: 5.

Pubmed: 12.

llustracién 8: Diagrama de flujo.
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Autor Alemdaroglu . et al. %

Titulo Is there any relationship between orthotic usage and functional activities in children with
neuromuscular disorders?

Afo 2013

Tipo de estudio Observacional.

Muestra Variables de estudio Resultados

Un total de 82 (90,1%) de 91 sujetos con
enfermedades neuromusculares eran hombres vy
9 (9,9%) eran mujeres en el grupo de estudio
(edad media 9,33 anos). Un total de 25 (69,4%) de
36 sujetos con enfermedades neuromusculares
eran hombres y 11 (30,6%) eran mujeres en el
grupo de control (edad media 9,14 afos).

En el grupo de estudio, 64 pacientes poseian
diagnostico de DMD (70%) y en el grupo control,
18 pacientes tenian diagnéstico de DMD (50%)

Estado funcional: medido a través de la
clasificaciéon funcional de las
extremidades inferiores de Brooke.
ROM de tobillo: se utilizd para la
evaluacion goniometria.

Actuaciones cronometradas: se evalué
mediante las pruebas de caminar 10 m,
estar de pie desde una posicion
sentada, posiciones supina y prona,
sentarse desde una posicion de pie,
subir y bajar cinco escalones medidas
en segundos.

Un total de 81 (89,0%) sujetos utilizaban AFO de
plastico sélido para posicionarse por las noches y
10 (11%) utilizaban diferentes tipos de ortesis
(KAFO, AFO dinamicas, etc.) para la marcha en el
grupo de estudio.

El tiempo transcurrido durante la bipedestacion
desde las posiciones supina y prona, subiendo
cinco  escalones mostro un aumento
estadisticamente significativo entre la primera y la
segunda evaluacion del grupo de estudio (p
<0,05). Ninguno de los parametros evaluados
mostro diferencias estadisticamente significativas
entre la primera y segunda evaluacién en el grupo
control (p > 0,05).
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Autor Kern V. et al. 4

Titulo Ankle bracing practices in ambulatory, corticosteroid-naive boys with Duchenne muscular dystrophy.
Afo 2020.

Tipo de estudio Observacional.

Muestra

Variables de estudio

Resultados

187 ninos con
DMD (edad

media 5,9 afos).

ROM de la
dorsiflexiéon de
tobillo: evaluado con
goniémetro.

La frecuencia de recomendacion del uso nocturno de un AFO estatico varié entre paises de la
siguiente manera: 46 de 78 (59%) en los Estados Unidos; 11 de 22 (50%) en ltalia; 28 de 57 (49%)
en el Reino Unido; 5 de 12 (42%) en Canada; y 5 de 18 (28%) en Alemania.

Rara vez se recomienda el uso diurno de AFO estaticas, solo se recomendd para tres nifos (1,6%;
1 en los Estados Unidos, Canada e ltalia), mientras que se documenté que lo usaban cinco nifios
(2,7%; 4 en Estados Unidos y 1 en Canada).

Se recomendé el uso de “dispositivos de correccion de contracturas” o AFO dinamicos para dos
nifos (10%) en Alemania y cuatro nifios (5%) en Estados Unidos. Los paises restantes no
recomendaron ni utilizaron AFO dinamicas.

Nadie documentdé el uso de fundicion en serie.

No se observaron diferencias estadisticamente significativas entre el tipo de AFO empleado y la
edad o el ROM de dorsiflexion de tobillo. Hubo poca relaciéon entre el ROM del tobillo y la edad,
aunque hubo algunos nifios que mostraron mayor deterioro después de los 7 afnos.
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Autor Gupta A. et al.*

Titulo Ankle-Foot Orthosis in Duchenne Muscular Dystrophy: A 4 year Experience in a Multidisciplinary Neuromuscular
Disorders Clinic.

Afo 2017.

Tipo de estudio Experimental

Muestra Intervencién Variables de estudio Resultados

126 nifios con DMD
que acudian a la
clinica NMD (la edad
media fue de 7,6
anos).

El paciente con DMD se sometio
a un examen clinico detallado en
la clinica NMD.

Se registré la presencia de
contracturas y deformidades en
extremidades y tronco, su estado
ambulatorio y método de
locomocién en términos de
necesidad de ortesis con 0 sin
dispositivos de asistencia.

A los pacientes se les recomendoé
ortesis para las extremidades
inferiores segun sus necesidades.
Se anoté informacién sobre la
enfermedad como: edad de inicio,
edad a la que el paciente visito la
clinica por primera vez por
enfermedad, edad a la que se le
prescribié la ortesis de las
extremidades inferiores, edad a la
que el paciente dej6 de caminar,
etc., y se analizaron los datos.

Ortesis para la deambulacién,
reposo o ambas: la informacion
para la utilizacién de las mismas
surgié mediante un analisis de
datos sobre pacientes con DMD
que asistieron a la clinica NDM.
Evaluacion de la potencia
muscular: utilizaron la escala de
Investigacion del Consejo Médico
(MRC).

La edad media a la que los pacientes hicieron
el primer contacto con el hospital con quejas fue
de 7,6 anos.

La edad media a la que se recomendé AFO fue
de 8,5 anos.

De 126 pacientes, a 59 se les recomendd AFO
y alos 67 restantes no requirieron férula. De 59
pacientes que obtuvieron ortesis, a 16 se les
recomendd AFO como férula para caminar
(27,1 %), a 40 se les recomendd como férula de
reposo o nocturna (67,8 %) y a 3 se les
recomendod tanto férula de reposo como para
caminar.

Se establecioé contacto con todos los pacientes
que utilizan AFO, 48 pacientes todavia usaban
férulas, mientras que 11 pacientes (18,6 %) las
abandonaron. Las razones para suspender la
férula fueron; 8 pacientes desarrollaron
contractura fija y deformidad en equino en el
tobillo, 2 pacientes no podian caminar y 1
paciente informé que la AFO (pie que
sobrepasaba el tamafio del pie) estaba mal
ajustada. A 8 pacientes de 126 se les
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recomendd usar polainas para las rodillas
ademas de AFO para la locomocion. Ninguno
de los pacientes se sometid6 a cirugia para
corregir la deformidad de las extremidades
durante el estudio.
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Autor Nishizawa H et al. ¢

Titulo The effect of wearing night splints for one year on the standing motor function of patients with Duchenne muscular dystrophy.
Afo 2018

Tipo de Experimental.

estudio

Muestra Intervencién Variables de estudio Resultados

Nueve nifios
(edad media
de 7,9 afos)
con DMD.

Se implementaron férulas nocturnas para pacientes con
DMD, se evaluaron los angulos de dorsiflexion del tobillo
y la funcién motora de los participantes un afo después
de la implementacién de la férula, y se examinaron como
el uso de férulas nocturnas afectaba la funcién motora de
los pacientes con DMD.

Los nifios se dividieron en dos grupos: los que usaron la
férula el 50% o mas del tiempo durante el periodo de un
afio después de la implementacion (el grupo de uso
suficiente (SW)), y los que la usaron menos del 50% del
tiempo durante el mismo periodo (el grupo de uso
insuficiente (IW)).

En cada sesién mensual de kinesiologia se valoraba si el

paciente habia utilizado correctamente las férulas
nocturnas. Durante estas sesiones también
comprobamos si el paciente habia colocado
correctamente las férulas nocturnas en sus

extremidades. Se indic6 a los participantes que se
pusieran las férulas nocturnas antes de acostarse y que
se las quitaran al despertar todos los dias.

Angulo de dorsiflexién del
tobillo:  fue  evaluado
utilizando goniémetro.
Funcién motora: evaluado
mediante la escala NSAA,
el tiempo de carrera de 10
m y el tiempo hasta
pararse del suelo.

Angulo de dorsiflexion del tobillo
derecho: no hubo diferencia significativa
entre los grupos SW e IW (p=0,230).
Angulo de dorsiflexion del tobillo
izquierdo: se confirmd una mejora
significativa entre los grupos a partir de
los cambios entre las evaluaciones
previas a la implementacion y un afo
después. (p=0,048).

NSAA: No hubo diferencias significativas
entre los grupos SW e IW (p=0,065),
carrera de 10 m (p=0,302) y tiempos
para levantarse del suelo (p=0,439).
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Autor Townsend E.L et al.%®

Titulo Effects of AFO use on walking in boys with Duchenne muscular dystrophy: a pilot study.
Afo 2015.

Tipo de estudio | Experimental.

Muestra Intervencién Variables de estudio Resultados

3 niflos con
DMD entre 5 y
11 afos.

Se utilizé un diseno cruzado aleatorio
para comparar los efectos de un DR-AFO
con los efectos de una tobillera de
neopreno como placebo. El disefio
implicé dos fases de intervencion de 2
semanas (1 y 2), separadas por una fase
de lavado de 1 semana y seguidas de un
periodo abierto de 2 semanas. Durante la
fase 1, los participantes fueron asignados
aleatoriamente para usar el DR-AFO o la
tobillera de neopreno (placebo). Ambas
intervenciones se aplicaron de forma
bilateral. En la fase de lavado, los
participantes permanecieron sin
intervencion durante 1 semana. Durante
la fase 2, los participantes alternaron el
uso de los dispositivos. En el periodo de
etiqueta abierta, los participantes usaron
las ortesis preferidas por ellos mismos

Pruebas cronometradas:

se evaluaron el tiempo
para caminar 10 my la
distancia recorrida en el
test de marcha de 6
minutos.

Tolerancia: Todos los participantes pudieron
alcanzar al menos 3 dias consecutivos de uso
diario de 9 horas de DR-AFO. La duracién del uso
durante la fase de intervencion de 2 semanas
vario de 2 a 11 horas por dia (media = 5,0) para
los DR-AFO y de 5 a 10 horas por dia (media =
8,0) para el placebo. Segun el informe de los
padres y los participantes, los factores negativos
relacionados con el uso de DR-AFO incluyeron
mas dificultad para levantarse del piso, subir
escaleras y colinas, picazén/molestias menores
en la piel. Los factores negativos relacionados
con el uso de placebo se limitaron a picazon leve
y sudoracién en los pies.

Los 3 nifios demostraron tiempos de caminata de
10 m y de subida de escaleras mas lentos con la
intervencion DR-AFO, y 2 de 3 mostraron una
disminucion en el rendimiento en 6MWD y en el
tiempo de elevacion desde el piso.
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durante 2 semanas, que luego pudieron
conservar y seguir usando.

Caracteristicas de la marcha: El uso de AFO de
respuesta dinamica redujo la velocidad media de
caminata a su propio ritmo en 3 de 3 nifios
(mediana = -2,4 cm/s [rango —-4,5 a 21,7]).
Aunque la velocidad de marcha fue mas lenta con
el uso de DR-AFO, tanto la longitud de zancada
mediana como la anchura de zancada mediana
aumentaron (longitud de zancada mediana = 3,5
cm [rango -5,8 a 19,9]; anchura de zancada
mediana = 1,0 cm [rango -0,2 a 2,0]), quizas
indicativo de una marcha mas vacilante y
desequilibrada con el uso de DR-AFO.
Frecuencia de caida: Todos los participantes
informaron haber experimentado al menos 1
caida durante la fase de lavado (sin

Intervencién) de 1 semana (mediana = 2 [rango 2-
4]) y durante la fase DR-AFO de 2 semanas
(mediana = 6 [rango 1-12]).
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Autor Pandya S et al.*®
Titulo Rehabilitative technology use among individuals with Duchenne/Becker muscular dystrophy.
Afo 2016
Tipo de Observacional.
estudio
Muestra Variables Resultados
362 Tipo, frecuencia y En general, mas de la mitad de los cuidadores informaron el uso de férulas nocturnas (53,6%) y
cuidadores de | duracion del uso de casi un tercio informd el uso de aparatos ortopédicos para las piernas (31,7%). Entre los
pacientes con | dispositivos de dispositivos de asistencia los mas mencionados fueron la silla de ducha (64,7%), los equipos
DMD y DMO. | asistencia: de traslado (51,5%) y los colchones especiales (40,2%). Solo el 35% refiri6 el uso de
recolecciéon de datos | computadoras, mientras que la mayoria refiri el uso de sillas de ruedas manuales (69,9%) y
a través de motorizadas (64,5%).
encuestas. Curiosamente, 105/176 (59,7%) habian dejado de usar férulas nocturnas a una edad media de
10,3 (DE 3,2) afos después de una duracion media de 2,9. (DE 2,6) afios de uso a pesar de
gue se recomienda el uso continuado de férulas nocturnas en la etapa no ambulatoria.
Las edades en la que dejaron de usar los aparatos ortopédicos (11,7 afos), bipedestadores
(11,8 anos), scooters (11,6 afnos) y sillas de ruedas manuales (11,8 anos) estaban muy
cercanas entre si.
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VI.b.2) Estudios que exponen cuestiones generales de la poblacién con DMD:

Autor Fujiwara T. et al.?’
Titulo Activities of daily living (ADL) structure of patients with Duchenne muscular dystrophy, including adults.
AfRo 2009.

Tipo de estudio

Estudio observacional.

Muestra

Variables de estudio

Resultados

Setenta y dos
pacientes con DMD

(edad media [DE],
17,2 [8,1] afos),
reclutados en un
centro regional de
160 camas para
enfermedades

neuromusculares.

Actividades de la vida
diaria: evaluadas
mediante la medida
de independencia
funcional.

Las puntuaciones motoras del FIMSM oscilaron entre 14 y 91, y las puntuaciones medias (DE)
y mediana fueron 37,3 (18,1) y 33, respectivamente. La puntuacion motora FIMSM se
correlacion6 significativamente con la edad (método de correlacion de rangos de Spearman
[Rs=-0,66, p<0,001]). La puntuacién motora media FIMSM para pacientes <15 afios (n=34) y
215 afios (n=38) fue 47,4 y 28,3, respectivamente (p<0,001, prueba U de Mann-Whitney).

La puntuacion motora FIMSM se analizé segun el tipo de locomocién: ambulatoria (n=12), silla
de ruedas manual (n=19), silla de ruedas eléctrica (n=29) y silla de ruedas asistida (n=12). La
puntuacion motora media FIMSM para cada tipo de locomocion fue 66,6, 38,7, 31,2 y 20,5,
respectivamente (p<0,001, prueba de Kraskal-Wallis).

El item mas dificil fueron las escaleras, y so6lo 5 pacientes obtuvieron puntuaciones
independientes de 6 y 7. Los items mas faciles incluyeron locomocion (el item mas facil), control
intestinal y alimentacién. Como regla general, los items de AVD relacionados con funciones de
las extremidades inferiores (p. €j., trasladar elementos y vestir la parte inferior del cuerpo) fueron
relativamente dificiles, mientras que las tareas relacionadas con las extremidades superiores
(por ejemplo, comer, arreglarse, bafarse y vestir la parte superior del cuerpo) fueron mas
faciles.

Al comparar la dificultad de los items entre pacientes <15 afos y aquellos 215 afios, el % de
independencia fue menor en el grupo de mayor edad para todos los items motores. El porcentaje
de independencia de los elementos alimentarios fue de 7,8 en el grupo 215 pero de 76,4 en el
grupo <15.
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Autor Uchikawa K. et al.*’

Titulo Functional status and muscle strength in people with Duchenne muscular dystrophy living in the
community.

Afo 2004.

Tipo de estudio

Estudio pronéstico descriptivo.

Muestra

Variables de estudio

Resultados

27 nifios con distrofia muscular de
Duchenne de entre 7 y 14 afos
qgue viven en la comunidad. (edad
media de 9,7 afios [DE: 2,0])

Actividades de la vida diaria:
evaluadas mediante la medida
de independencia funcional
(FIMSM).

Fuerza muscular: se evalud
mediante la escala Medical
Research Council (MRC).

Las puntuaciones motoras, cognitivas y totales del FIMSM oscilaron entre
27 y 91 (mediana 39), 11 a 35 (mediana 32) y 44 a 126 (mediana 71),
respectivamente. La puntuacion motora FIMSM se correlaciono
negativamente con la edad (rho = -0,486, p <0,05) y la puntuacion
cognitiva FIMSM se correlacioné positivamente con la edad (rho = -0,391,
p <0,05).

El porcentaje que requirié asistencia fue el mas alto para el item de la
escalera, seguido en orden por el traslado en silla, ir al bafio, traslado a la
tina, traslado al inodoro, vestir la parte inferior del cuerpo, control de la
vejiga, vestir la parte superior del cuerpo, bafiarse, arreglarse, controlar
los intestinos, locomocion y comer.

Las puntuaciones medias de MMT de las extremidades superiores,
inferiores y de las 4 extremidades se correlacionaron significativamente
con la puntuacion motora FIMSM (rho = 0,65, 0,67 y 0,56, p <0,01) y la
puntuacion total FIMSM (rho = 0,53, 0,55y 0,77, p <0,01).

Cuando dividieron a los pacientes en 2 grupos segun la puntuacion
cognitiva FIMSM (>25, n = 21 y <25, n = 6), la puntuacion motora FIMSM
mediana fue mayor en pacientes con buena funcién cognitiva que en
aquellos con funcion cognitiva deteriorada [52,5 (rango 37-58) vs 37
(rango 30-42), prueba U de Mann-Whitney, p <0,05].
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Autor Landfeldt e. et al.??

Titulo Health-related quality of life in patients with duchenne muscular dystrophy: a multinational, cross-
sectional study.

Afo 2016.

Tipo de estudio

Observacional, transversal multinacional.

Muestra

Variables de estudio

Resultados

770 parejas de pacientes con DMD/
cuidadores (173 alemanes, 122 italianos,
191 del Reino Unido y 284
estadounidenses). El rango etario de los
pacientes es de 5 a 43 afios.

CVRS: se evalud con el
cuestionario del indice de
servicios publicos de salud
(HUl) y el PedsQL NM
3.0.

La mayoria de los cuidadores (>84%) percibieron a sus pacientes
como felices/algo felices y con wuna salud excelente/muy
buena/buena, independientemente de su clase ambulatoria actual.
Por el contrario, la utilidad media del paciente se deterioré con el
curso de la enfermedad, de 0,75 en los hombres ambulatorios
tempranos a 0,15 en los pacientes mas gravemente afectados. Las
puntuaciones medias de PedsQL de los pacientes disminuyeron de
80 a 57 en todas las clases ambulatorias.

Las puntuaciones totales de PedsQL evaluadas por los cuidadores
se asociaron significativamente con la clase ambulatoria (rango de
puntuacion media 52-72, p <0,001), pero fueron similares para los
pacientes ambulatorios tempranos y tardios, y para los pacientes no
ambulatorios tempranos y tardios, y se asociaron significativamente
con los cuidadores.

Las puntuaciones totales de PedsQL autoevaluadas por los
pacientes fueron consistentemente mas altas que las puntuaciones
evaluadas por representantes de los cuidadores en todos los estratos
investigados.
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Autor Bendixen R. et al.*®

Titulo Participation and quality of life in children with duchenne muscular dystrophy using the international classification of
functioning, disability, and health.

Afo 2012.

Tipo de estudio Observacional.

Muestra

Variables de estudio

Resultados

50 nifos con DMD y sus
padres, 25 nifos no
afectados con la misma
edad.

Rango de edad entre 5
y 15 anos.

Participacion: medida a través
de la Evaluacion de Ila
participacion y disfrute de los
nifos (CAPE).

CVRS: evaluada mediante el
PedsQL 4.0.

La participacion en actividades fisicas fue significativamente menor en los nifos con
DMD que en los nifios no afectados. La calidad de vida percibida disminuyo
notablemente en los nifios con DMD en comparacion con los controles no afectados,
excepto en el dominio emocional. La cantidad de tiempo que los nifios dedican a
una actividad, asi como la participacién en actividades sociales, disminuyo en los
nifos mayores con DMD, pero no se observaron cambios en los nifios mayores no
afectados. Para ambos grupos, la calidad de vida se mantuvo constante a lo largo
del tiempo.
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Autor Liang R. et al.*®
Titulo Health-related quality of life in chinese boys with duchenne muscular dystrophy and their families.
Afo 2019

Tipo de estudio

Observacional.

Muestra

Variables de estudio

Resultados

15 familias con DMD y 15
familias no afectadas. (Nifio
y familiar) Nifos con edad
media de 8,43 afios.

Funcionamiento familiar vy
CVRS.: utilizando el Médulo de
Impacto Familiar en la Calidad
de Vida Pediatrica (PedsQl
FIM) y el PedsQl 4.0.

La CVRS, medida por las puntuaciones medias de la Escala basica genérica
PedsQl 4.0 para los nifios con DMD, fue significativamente mas baja que la de
los nifios sanos de la misma edad, en general el funcionamiento fisico y social,
pero el funcionamiento emocional no se ve afectado. La concordancia entre
padres e hijos de nuestras familias afectadas por DMD estuvo generalmente en
el rango de concordancia de moderada a buena excepto para el funcionamiento
emocional y social. Los padres subestimaron sistematicamente la capacidad de
sus hijos.

La edad cada vez mayor de los nifios con DMD se asociaron significativamente
con una menor autoevaluacion fisica (r = 0,48) y escolar (r = 0,39) funcionando
en la escala basica genérica PedsQl 4.0.

La puntuacion total de PedsQIl FIM mostré una relacion inversa con la edad del
nifo afectado y el estadio de la enfermedad lo que confirma que la CVRS de los
padres y el funcionamiento familiar general empeoran a medida que el nifio
aumenta en edad a medida que avanza la etapa de la enfermedad.
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Autor Schreiber-Katz O. et al.®®

Titulo Comparative cost of iliness analysis and assessment of health care burden of Duchenne and Becker muscular
dystrophies in Germany.

Afo 2014.

Tipo de estudio Observacional.

Muestra

Variables de estudio

Resultados

363 pares de pacientes, con
diagnostico confirmado de
distrofinopatias y padres.
Del total, 68% de la muestra
(248 pares) el paciente tenia
DMD, con una edad media
de estos de 11 arios.

Se evalud retrospectivamente los costos directos,
indirectos e informales de la atencién médica y no
médica: se identificaron y evaluaron
monetariamente el uso de los recursos utilizando la
lista de precios oficiales de Alemania en 2013.
CVRS: se evalu6 a través del PedsQl NM 3.0 en
version alemana.

Los resultados de CVRS en DMO fueron mejores que en
DMD (p<0,001) sin diferencias relevantes entre la
evaluacion de los pacientes o de los padres (p>0,05). Sin
embargo, los pacientes con DMD evaluaron su CVRS peor
que sus padres (p<0,05), especialmente aquellos pacientes
en estadios de gravedad clinica menos avanzados. En
general, la CVRS disminuyd con la progresion de la
enfermedad, con la pérdida mas prominente entre los
estadios Il y lll en la DMD.
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Autor Otto C. et al. *

Titulo Predictors of Health-Related Quality of Life in boys with Duchenne muscular dystrophy from six European countries.
Afo 2017.

Tipo de estudio Observacional.

Muestra

Variables de estudio

Resultados

Ninos con DMD de seis

paises europeos
recopilados entre 2011
y 2012 (de 8

a 17 afios; n = 321).

CVRS: se midi6 mediante el indice
KIDSCREEN, Inventario de Calidad de
Vida Pediatrica (PedsQl) y el Mddulo
Neuromuscular del PedsQl (NMM).

KIDSCREEN-10: los resultados indicaron que los nifios con DMD que
vivian en un hogar con ingresos medios, asi como aquellos con ingresos
familiares altos, reportaron una mejor CVRS general en comparacién con
los nifios con ingresos familiares bajos. Los nifios con DMD que acudieron
a una clinica con personal especializado al menos cada seis meses,
informaron una mejor CVRS general en comparacion con aquellos que
asistieron menos de una vez al afio o nunca. Ademas, los ninos con DMD
que pasaban mas de 6 a 7 dias fuera de casa tenian una mejor CVRS
general en comparacion con aquellos que habitualmente no pasaban
ningun dia fuera de ella. La CVRS general fue mejor en nifios que eran
vistos en igualdad de condiciones por la comunidad, la mayor parte del
tiempo.

PedsQl general: los resultados revelaron una asociacion positiva entre la
edad y la CVRS general. Ademas, se encontré una mejor CVRS general
en los niflos que se encontraban en estadios de la enfermedad
ambulatorios en comparacién con etapas avanzadas, mas graves de la
enfermedad. La CVRS general parece aumentar de manera constante con
la edad, excepto a los 12 y 16 afios donde se produce un descenso, a su
vez parece disminuir constantemente a medida que aumenta la
discapacidad de los nifios con DMD.
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PedsQl NMM 3.0: los resultados mostraron un efecto positivo de la edad
en la CVRS especifica de la enfermedad. Ademas, se observé una mejor
CVRS para nifios en etapas tempranas ambulatorias en comparacion con
todos los otros grupos de nifios en etapas mas graves de la enfermedad.
La CVRS especifica parece aumentar con la edad, excepto las caidas a
los 12 y 15 afios. A su vez, la CVRS especifica de la enfermedad parece
disminuir constantemente a medida que aumenta la discapacidad.
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Autor Kiefer M. et al.%?

Titulo Progression of Ankle Plantarflexion Contractures and Functional Decline in Duchenne Muscular Dystrophy:
Implications for Physical Therapy Management.

Afo 2019

Tipo de estudio Observacional.

Muestra Variables de estudio Resultados

Se extrajeron datos de 332
nifos con DMD.

ROM: a través de goniometria. | EI movimiento de dorsiflexion del tobillo oscilé entre -32,5 y 25 grados. La

Capacidad Funcional: a través | progresion de las contracturas del tobillo se demuestra mediante una

de la escala NSAA. linea de tendencia: pendiente —1,43 por afio. Se estimo6 que la puntuacién NSAA

disminuye aproximadamente 0,23 puntos por cada grado de dorsiflexién
del tobillo perdido.
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Autor Ricotti V. et al. %3

Titulo The NorthStar Ambulatory Assessment in Duchenne muscular dystrophy: considerations for the design of clinical
trials.

Afo 2016.

Tipo de estudio

Estudio observacional

Muestra

Variables de estudio Resultados

513 nifos con DMD
ambulatorios entre 3 y 16
afios (edad media 9,5).

Funcién motora: medida | En la NSAA linealizada se observé una disminuciéon promedio de 8 unidades/ano (4
mediante la  escala | unidades en el analisis de NSAA sin procesar) después de los 7 anos. La mediana de
ambulatoria North Star. | edad en el momento de la pérdida de la deambulacion (LOA) fue de 13 afnos (IC del 95
%: 12,1 a 13,5); 2 afios antes de la LOA, la puntuacion NSAA linealizada media estimada
fue 42/100 (escala bruta 13/34). Antes de los 7 anos de edad, los nifios jévenes con
DMD mejoran su funcion motora, con una ganancia general de 4,0 unidades
linealizadas/afio (1,4, puntos en la escala bruta).
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Autor Muntoni F et al.5

Titulo Categorization of trajectories and changes of individual items of the North Star Ambulatory Assessment in
patients with Duchenne muscular dystrophy

Afo 2019

Tipo de estudio OBSERVACIONAL

Muestra

Variables de estudio

Resultados

La muestra de este estudio fue
de 365 nifios con DMD. Con un
promedio de edad en |la
primera evaluacion de 7,1
anos.

Capacidad motora: evaluada
mediante la NSAA, test de
caminata/carrera de 10 metros y
levantarse del suelo.

El promedio de la edad en la primera evaluacién fue de 7,1 £ 2,6 afios, la
puntuacion total promedio de la NSAA en la primera evaluacién fue de 21,8
+ 7,1. La trayectoria media de la puntuacion total de la NSAA versus la
edad de los pacientes alcanzoé su punto maximo a la edad de 6,3 afios con
una puntuacion media de la NSAA de 26; La puntuacion total media de la
NSAA de la poblacion aumentd inicialmente a un ritmo de
aproximadamente 3 unidades por afio y, después del pico, eventualmente
se acerco a una tasa de disminuciéon de aproximadamente 3 unidades por
afo.

Al analizar las tres categorias de rango de edad, los nifios mayores tenian,
como se esperaba, un mayor riesgo de desplazamiento hacia abajo, pero
no todos los elementos demostraron el mismo grado de riesgo de pérdida
de funcidon en los diferentes rangos de edad. Casi invariablemente, las
mayores diferencias en el riesgo de empeoramiento se dieron entre los
grupos de edad <7 anos y de 7 a 12 anos, con diferencias mas pequefias
entre 7 a 12y 2 12. En algunos casos (por ejemplo, caminar con tacones
y correr), el riesgo de empeoramiento fue menor en aquellos de = 12 afos
que entre aquellos de 7 a 12 afos.

Aressi Joaquin
Garcia Tomas

pag. 51



Autor Choi YA. et al.®

Titulo Lower extremity joint contracture according to ambulatory status in children with Duchenne muscular
dystrophy.

Afo 2018.

Tipo de estudio Observacional.

Muestra

Variables de estudio

Resultados

128 pacientes con DMD, 78 (61%)
grupo ambulatorio (edad media 9,1
afnos) y 50 (39%) no ambulatorio
(edad media 13,3 anos).

ROM: medido
mediante
goniometria.
Capacidad funcional:
evaluada mediante
escala Vignos.

En el grupo ambulatorio, las contracturas de HF y KF se observaron con poca
frecuencia, mientras que las contracturas de APF se observaron con mayor
frecuencia en el grupo ambulatorio; 41 pacientes (52,6%) del grupo ambulatorio
presentaron contracturas de la FPA.

Los angulos de contractura medios de KF y APF se compararon con el angulo de
contractura medio de HF tanto en el grupo ambulatorio como en el no ambulatorio.
El angulo de contractura medio de la APF fue 4,9° mayor (intervalo de confianza
del 99,7%, 2,6-7,3) que el angulo de contractura medio de la HF (p ajustado <
0,0001), en el grupo ambulatorio. Al comparar los grupos ambulatorios y no
ambulatorios, el angulo medio de HF fue 22,0 ° (intervalo de confianza del 99,7%,
17,5-26,5), el angulo de contractura medio de KF fue 40,4 ° (intervalo de confianza
del 99,7%, 30,6-50,2) y el angulo de contractura medio de la APF fue 28,1° mayor
(intervalo de confianza del 99,7%, 19,7-36,5) en el grupo no ambulatorio que en
el grupo ambulatorio.

Diferencias en los angulos de contractura articular, segun la participacion en el
estiramiento: no se observaron diferencias en la gravedad de las contracturas de
las articulaciones HF, KF y APF entre los grupos con estiramiento y sin
estiramiento, independientemente del estado ambulatorio.
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VII. Discusidn:

El paciente que fue objeto de estudio en esta investigacion, presenta un
diagndstico de DMD, esta es una enfermedad que se caracteriza, como se ha
mencionado, por patrones estereotipados de degeneracién, debilidad muscular grave
y progresiva, presentando compensaciones posturales, riesgos de contracturas vy
deformidades asociadas con pérdidas funcionales, como resultado de la ausencia de
distrofina en el musculo. A su vez, el abordaje terapéutico de la enfermedad ha de ser
un manejo multidisciplinario, el cual debe adquirir una comprension total de la
patologia, contemplando las necesidades y objetivos del paciente, con el propdsito de
brindar al mismo, como a su familia, la mejor calidad de vida posible. Para ello las
evaluaciones y la rehabilitacion deben considerar todos los dominios de la
Clasificacion Internacional del Funcionamiento, la Discapacidad y la Salud (CIF),
desde un primer momento para minimizar las complicaciones propias del avance de

la patologia®.

Dentro de las evaluaciones que se recomiendan para el abordaje multidisciplinar,
se incluyen las medidas del ROM, la funcién motora, la calidad de vida y la
participacion en las AVD?. Partiendo del analisis de la variable AVD, los autores
Fujiwara et al.?' y Uchikawa et al.*’ concuerdan en que, la independencia en la
realizacion de las mismas en los pacientes con DMD, se ve correlacionada
negativamente con la edad en el desempefio motor, estos utilizaron el mismo
elemento de evaluacion (FIMSN). Teniendo en cuenta que los autores mencionados
utilizaron un instrumento de evaluacion distinto al caso de estudio, en este estudio se
utilizé el indice de Barthel, obteniendo una dependencia moderada para la realizacion
de las AVD, donde el item de mayor dificultad fue la subida y bajada de escaleras,
similar al item de mayor dificultad que se encontré en los estudios mencionados

anteriormente.

En relacién a la variable CVRS, como se menciond con anterioridad en el apartado
marco teorico, los autores Landfeldt et al. 22, Bendixen et al.*® y Liang et al.*,
concuerdan en que los pacientes con DMD presentan una CVRS disminuida en
relacion a sus pares sanos. Ante un autoinforme del paciente y un informe de los

padres con el cuestionario PedsQl 3.0, Schreider-Katz et al.*°, encontraron que la
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autopercepcién del paciente sobre su CVRS es menor que la percepcion de los
padres respecto a la calidad de vida del paciente, similar a los resultados obtenidos
en este caso de estudio realizado con el mismo instrumento de evaluacion. Landfeldt
et al.?2, también utilizaron el mismo instrumento de medicién, pero obtuvieron
resultados contradictorios a los obtenidos en este caso de estudio y a los de
Schreider-Katz et al.®°, obteniendo que la autopercepcion del paciente es mayor que
la percibida por los padres, estos resultados pueden deberse a que la edad media de
la muestra en el estudio de Landfeldt et al.?? fue mayor y a las diferencias
socioecondmicas que puedan presentarse en las naciones de residencia de los
pacientes evaluados en dichos estudios. En relacién a esto Otto et al.®!, encontraron
una influencia positiva entre la CVRS de los pacientes con DMD vy las familias con
mayores ingresos econdémicos, una asistencia adecuada y el tiempo en el que los
pacientes pasan fuera del hogar. Asociado al caso de estudio, en el hecho de que en
el informe de los padres mencionan que el dinero es un problema que “casi siempre”
se presenta en la familia, también se presenta la situacién en la que el paciente solo
acude una vez por semana a el centro de rehabilitacién, a veces no acude al mismo
por la imposibilidad de la madre de acompanarlo o por la falta de recursos para
afrontar los traslados. Esto puede influir de manera negativa en la CVRS del paciente

en cuestion.

Los autores Kiefer et al.®?, Ricotti et al.>®> y Muntoni et al.** muestran en sus
respectivos estudios la disminucion de la funcion motora en los pacientes con DMD,
relacionado con el transcurso de la enfermedad y la edad del paciente. Estos
investigadores evallan esta variable a través de la NSAA, Kiefer et al.%? y Ricotti et
al.®3, han observado la situacion de que los pacientes con DMD aumentan su
capacidad motora hasta los 7 afios de edad, mientras que Muntoni et al.>* plasmaron
un pico de rendimiento maximo de 6,3 afos. Estas diferencias en la edad pico de
rendimiento maximo en los estudios podria provenir de la ingesta de glucocorticoides
en las muestras, la edad de inicio del tratamiento y el régimen farmacoldgico, ademas

del tiempo de rehabilitacién fisica que se les brindan a los pacientes.

Ricotti et al.>® en el mismo estudio, intentaron predecir la pérdida de la
deambulacion (LOA), su muestra poseia una edad media de 9,5 afos, donde la LOA
se dio a una edad media 13 afos, encontraron en su estudio que antes de los dos

afios previos a la LOA, se obtiene una puntuacién de 13 y un afo antes de la misma
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9 puntos en la NSAA, mostrando una posible prediccidon del riesgo de LOA con los
datos obtenidos por la NSAA.

Teniendo en cuenta los datos obtenidos por estos autores sobre la pérdida de la
funcidon motora, en este caso de estudio (NSAA= 15), no existen datos previos en la
historia clinica de esta variable, s6lo se recolectaron relatos del paciente y su
terapeuta sobre el deterioro de la funcién motora, por lo que no se pueden obtener
los mismos resultados sobre la cantidad de puntos perdidos en un afo e intentar

predecir el riesgo de LOA en este caso.

Otra de las variables analizadas en este caso de estudio fue el ROM, respecto a
esto Kiefer et al. 52 en su estudio, analizaron el rango de movimiento de la dorsiflexion
de tobillo e indicaron que el mismo disminuye a medida que se acentuan las
contracturas, relacionando la pérdida del ROM con una pérdida de la funciéon motora,
por cada grado de movimiento perdido se da una disminucién de la NSAA de 0,23
puntos. Esto puede ocasionarse debido a que las contracturas de los miembros
inferiores limitan la movilidad y repercuten en las actividades del paciente. En relacién
a esto, en el estudio de Choi et al.>®, encontraron que las contracturas articulares en
pacientes ambulatorios son menos frecuentes y agresivas que las que se presentan
en los pacientes no ambulatorios. De las grandes articulaciones de miembro inferior,
Choi et al.>®, mencionan que la contractura en flexion plantar del tobillo es la que con

mayor frecuencia se presenta en el grupo ambulatorio.

Ante la evaluacién de esta variable en el caso, se observa lo mencionado por los
autores Kiefer et al.>?, y Choi et al.>®, presentando el paciente una mayor evidencia de
limitacion al movimiento en la articulaciéon del tobillo, observando una marcha en
equino y ante la evaluacién del movimiento de dorsiflexidon, se obtuvieron
puntuaciones negativas no pudiendo llegar a la posicién neutra de 0° en ambos
tobillos, esto también se evidencia ante la incapacidad de realizar el item 13 en la
evaluacion NSAA. Ademas, evidenciando que las articulaciones de cadera y rodilla
también se encuentran afectadas, presentando una menor limitacién al movimiento
que las observadas en los tobillos. Las recomendaciones para el mantenimiento del
ROM en pacientes con DMD, incluyen la aplicacion de estiramientos musculares vy el
uso de ortesis®*. En relacion a esto, los autores Alemdaroglu et al.*4, concluyeron en

su estudio la importancia de prescribir értesis a tiempo, para prevenir el desarrollo de
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contracturas y deformidades en las diferentes articulaciones y mantener el mayor

tiempo posible la deambulacion independiente.

Como se menciond en el apartado “marco tedrico”, los autores Alemdaroglu et al.*4,
Kern et al.*® y Gupta et al. “, encontraron en sus respectivos estudios que el elemento
ortopédico mas utilizado para pacientes con DMD es la ortesis tobillo-pie (AFO) sdlida
de uso nocturno, la utilizacion de esta fue de 89%, 51% y el 67% de los pacientes de
las muestras respectivamente. La diferencia de porcentajes en la cantidad de
pacientes que la usan se puede dar por el hecho de que en el estudio de Alemdaroglu
et al.*, la muestra eran pacientes con ENM en general, pero el grupo de estudio se
encontraba conformado por un 70% de pacientes con DMD, a diferencia de Kern et
al.*® y Gupta et al. %5, en el cual el total de la muestra eran pacientes con DMD. La
eleccion principal de la utilizacion de AFO, puede deberse a los beneficios que brinda

la implementacion de esta ortesis en la progresion de la enfermedad.

Nishizawa et al.® mencionan en su estudio, que la implementacion de una AFO
nocturna en pacientes con DMD, aumentaria el ROM de tobillo y tendrian una
tendencia a la mejoria de la funcién motora. Sin embargo estos resultados no fueron
significativos por varias razones, primero se encuentra el pequefio tamafio muestral,
segundo el hecho de que el grupo de estudio fue de una edad media de 5,7 anos,
mientras que el grupo control era de 8,7 anos, no pudiendo explicar bien si el aumento
del ROM y la funcion se deben a la aplicacion de la ortesis o a la capacidad de los
pacientes del grupo de estudio de poder seguir mejorando su funcion hasta el pico
maximo de edad, como mencionan Kiefer et al.%?, Ricotti et al.>®> y Muntoni et al**. La
tercera razon de que dichos resultados no pueden ser significativos, es que el grupo
control de este estudio, fueron pacientes a los cuales se les aplicé la misma
intervencion que a los del grupo de estudio, pero estos no cumplieron con la
recomendacion del tiempo de uso de las ortesis, debido a la presencia de dolor,

dificultad para ponerse las ortesis, calor y sudoracion.

En relacion al caso de estudio, la disminucién del ROM de tobillos puede deberse
al rechazo del paciente al uso de las AFO prescriptas anteriormente, las cuales no
perduraron en el tiempo por incomodidad. Este rechazo del paciente, se puede deber
a un mal disefio de la ortesis aplicada, estas deben ser fabricadas a medida y con

objetivos claros establecidos por el equipo multidisciplinar. La ortesis ha de adecuarse
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a las necesidades biomecanicas del paciente, en bisqueda de alinear la extremidad®°.
La construccion de la misma debe ser individualizada, confeccionada de un molde
tomado directamente del paciente, teniendo en cuenta la sensibilidad de la piel
evitando las zonas de presion, que pueden generar complicaciones a futuro. Los
materiales utilizados deben ser de poco peso, como lo son los plasticos o la fibra de
carbono, dependiendo de la situacion econdémica del usuario. Los plasticos como el
polipropileno son de bajo costo, poseen una elevada resistencia a la traccion, rigidez
y dureza®’. La fibra de carbono es un material de elevado costo, pero con alta rigidez
y resistencia en comparacion con el peso y volumen?®°. Ademas, el aspecto cosmético
debe ser agradable a la vista, para permitir la aceptacion del paciente. Esta serie de

requisitos va en busqueda de la confortabilidad para el paciente®.

Los elementos ortopédicos que con menos frecuencia se recomendaron para los
pacientes con DMD en los estudios de Alemdaroglu et al.**, Kern et al.** y Gupta et
al.*8, fueron las ortesis KAFO, AFO dinamicas y AFO de uso diurno. Estos resultados
pueden deberse a los efectos negativos del uso de las mismas en la deambulacion,
pudiendo ser el incremento del peso impuesto al paciente, las limitaciones para las
compensaciones y la disminucion de la cadencia en la marcha, el aumento del gasto
energético, la frecuencia de caidas y del tiempo en las pruebas cronometradas, con
mayor dificultad para subir y bajar escaleras y levantarse del suelo. Algunos de estos
efectos negativos, también fueron nombrados por Townsend et al.>® en su estudio, al
implementar AFO dinamicas en 3 pacientes con DMD, pero los resultados no son

significativos en este estudio por la pequefia muestra que poseia.

A su vez, Pandya et al.*3 en su estudio obtuvieron como resultado, que la utilizacion
de una férula nocturna fue el elemento que mas se informé por los cuidadores
(56.6%), estos también informaron el uso de dispositivos de asistencia y movilidad,
donde el uso de silla de ruedas manuales fue el mas mencionado, seguido de las
eléctricas y de ducha. Esto puede deberse al hecho de que las sillas de ruedas
manuales presentan una excelente relacion precio/calidad, ligeras y de facil
mantenimiento por la resistencia de los materiales que las conforman, como el
aluminio, el titanio o el carbono. La adquisicién de estas representa una opcion mas

econdmica que las sillas de ruedas eléctricas®.
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Pandya et al*®, mencionan la situacion llamativa en la cual a 2 sitios de los 5
evaluados por el estudio, se les brindd un scooter antes que una silla de ruedas
manual, como primer dispositivo de movilidad, esto puede deberse al hecho de las
elecciones propias de los pacientes y a la capacidad econdémica y social de las
regiones a las cuales se aborda en el estudio. Sin embargo, la adquisicion de una silla
de ruedas no es un proceso sencillo, como mencionan en su articulo Paguinto et al®°,
donde este proceso se ve afectado por las influencias socioeconémicas que pueden
presentar las familias, la ideologia y emociones negativas encontradas por los padres
ante la prescripcion y los tiempos prolongados que transcurren entre la indicacion y
la adquisicion de la silla de ruedas. Ademas el dispositivo de movilidad debe estar
adecuado a los criterios generales de adquisicion, donde se observan las
caracteristicas personales del usuario, dependiendo de sus medidas antropométricas,
su discapacidad, el tiempo y el entorno de uso del mismo. Dentro de los criterios
especificos se destacan la seguridad y estética del dispositivo, su relacion
precio/calidad y la facilidad de conduccién tanto por el paciente como por el
cuidador*?, A su vez, Paguinto et al®® destacan que los profesionales de la salud
suelen indicar la silla de ruedas ante la incidencia de caidas, fatiga y la disminucién
de la participacién en las AVD, en busqueda de preservar la salud, la funcién y la

fuerza muscular, aumentar la independencia y la calidad de vida del paciente.
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VIIl. Conclusidn:
En base a lo analizado e interpretado de los datos obtenidos en el caso clinico
planteado y teniendo en cuenta los objetivos propuestos en la investigacion, se puede

llegar a la siguiente conclusion:

Mediante la unica evaluacion realizada al paciente y la revision de la literatura, se
concluye que posee un deterioro general de su salud, con moderadas limitaciones en
las AVD, un deterioro de su CVRS, una funciéon motora disminuida y con alteraciones
de los rangos de movimientos de sus miembros inferiores. Asemejandose a la
literatura analiza, como la presencia de contracturas y deformidades en los tobillos, el
uso de glucocorticoides, las posturas y signos caracteristicos de la patologia, pero
con particularidades, como el hecho de que se le haya prescripto una ortesis tobillo-
pie (AFO), pero el paciente discontinuo su uso, el diagndstico de la enfermedad se
dio de forma tardia en comparacion a lo que se puede encontrar en la literatura,
debiéndose a la situacién pandémica que afectaba en dicho momento a toda la
sociedad. Tampoco se encuentran registros de las diferentes evaluaciones que se
llevaron a cabo en este estudio, esto podria deberse a lo novedosas o a las recientes
validaciones de estas para el pais. Pero se destaca que la evaluacion NSAA fue
sugerida por el equipo de Terapia Fisica de la Institucion donde concurre el paciente,
ya que se encuentran incorporando la misma en la evaluacion de sus pacientes. A su
vez, los datos obtenidos en el Peds QL NM 3.0 fueron de importancia para el equipo
de trabajo multidisciplinar, ya que arrojaron datos que el nifio no habia expresado con
anterioridad y fueron el disparador para que se planteara la necesidad de realizar

entrevistas con el area de psicologia.

Por lo mencionado anteriormente y lo analizado en el estudio, se determina que
los elementos ortopédicos mas apropiados para incorporar en el paciente evaluado,
serian la implementacion de una ortesis de tobillo-pie (AFO) y un dispositivo de
movilidad. La AFO que se indicaria, es sélida de uso nocturno, confeccionada a
medida, confortable para el paciente y de polipropileno, en busqueda de prevenir la
presencia de dolor, malestar, calor y sudoracion que podrian provocar la falta de
adherencia y el posterior rechazo a su utilizacion, como ya ocurrié en el paciente.
Para evitar esta situacion de rechazo y poca adherencia al tratamiento, se ha de
trabajar de manera multidisciplinar enfatizando en la explicacion de los beneficios que

trae el uso de las mismas, dado que el paciente posee una mayor capacidad de
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comprension de su enfermedad que la que poseia en el momento de indicacion
anterior, sumado esto al gran apoyo que le brinda su familia y la proxima incorporacion
del area de psicologia. La implementacion de esta ortesis, va en busqueda de
preservar el rango de movimiento del tobillo, buscando ayudar a mantener el pie en
una posicién funcional para el paciente y evitar la progresion de las deformidades de
esta articulacién, ya que es la articulacion que mayor presenta contracturas en la
etapa ambulatoria, por lo que se debe hacer énfasis, dado que el paciente evaluado

se encuentra en la etapa ambulatoria tardia de la enfermedad.

El dispositivo de movilidad que seria apropiado incorporar al paciente, es una silla
de ruedas manual autopropulsable ultraliviana para recorrer largas distancias, que
también permita la toma y el manejo de su cuidador, si se le presenta la situacion en
la que el nifio se fatigue durante la propulsion de la misma. Esta implementacién se
sugiere por la situacién en la cual el paciente se encuentra inmerso, donde el mismo
relata fatiga y caidas ante la deambulacién de trayectos largos, como los que realiza
para asistir a la escuela o la visita a un familiar, también relacionado con la pregunta
que se le realiz6 en el cuestionario PedsQl, donde el paciente percibe que “a veces”
no posee los aparatos de ayuda que necesita para moverse. La eleccion de este
elemento va en busqueda de aumentar la independencia y calidad de vida del

paciente como la de su familia.

En funcion a los objetivos especificos, a través del analisis de la bibliografia se
concluye que las ortesis que mas se utilizan en la actualidad para los pacientes con
DMD son, las ortesis tobillo-pie (AFO) sélidas en mayor porcentaje, seguido en menor

porcentaje por las AFO dinamicas y las ortesis rodilla-tobillo-pie (KAFO).

Otro de los objetivos especificos planteados al comienzo de la investigacion, hacia
referencia a la necesidad de determinar la incorporacion o no de elementos
ortopédicos para asistir a la deambulacién, dado los datos recolectados a través de
las evaluaciones realizadas, el relato del paciente vy la literatura, especificamente el
estudio de Ricotti et al. °3, no se puede prever que el paciente este proximo a perder
la deambulacion, por lo cual en este momento no se le indicaria una ortesis para
asistir a la deambulacién, dado que las mismas ademas solo le implicaria un mayor
gasto energético, un aumento del riesgo de caidas y limitacion de las compensaciones

que utiliza el paciente para deambular. Pero dentro de los elementos ortopédicos
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mencionados, se recomienda la implementacién de un dispositivo de movilidad,

especificamente el uso de una silla de ruedas como la mencionada anteriormente.

Para concluir con el ultimo objetivo especifico que se presentd en este estudio, la
utilizacién de ortesis en la reduccién de contracturas y deformidades, se puede decir
que las mismas no son eficaces para ello, ya que su objetivo de uso va en busqueda
de prevenirlas, en conjunto a la aplicacion de estiramientos musculares, antes de que
se instauren por completo en el paciente, cuando esto ocurre la ortesis pierde su

funcion.

Como comentario final al estudio, se quiere destacar el valor de incorporar
evaluaciones de calidad de vida a las pesquisas de estos niflos. En este caso en
particular, se evidencié la demanda propia del nifio de incorporar un elemento que le
simplifique los desplazamientos de medias o largas distancias. Una demanda que
responde no soélo al orden de lo fisico, sino también a los psicoldgico y social. Si bien
esta era una necesidad que el equipo de trabajo podria estar considerando, los
resultados de estas pruebas concretaron la puesta en marcha para la incorporacién
de la misma. Asi, este tipo de registros permite considerar a los pacientes en todas
sus dimensiones, no solo con escalas que cuantifiquen la evolucion de los sistemas
musculo esqueléticos, sino acercandose al modelo de atenciéon en salud de la

actualidad; en la cual la persona es considerada en sus aspectos bio-psico-social.
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X. Anexos:

X.a) Cuestionario PedsQI NM 3.0 para preadolescentes:

'
W e il o,

Facha

PedsL

Durante ef ULTIMO MES, jen qué medida las siguientes cosas han sido un
prohlema para vos?

PedsQL "

Modulo neuromuscular

Verslan 3,0« Spansh (Argentina)

[NFORME para PREADOLESCENTES (812 afios)

INSTRUGCIONES

L g fifos con Lrastamos neuromuseulares & veces lenen problemas
EADELAE/ES,

Por favar, decinos en qué medida cada una de estas cosas ha slde un
problema para vos durantz el OLTIMO MES, marcands con un clreulo [a
respUesta;

0 5i nunca & un problama

1 5l casl nunca 85 un problema

2 51 8 veces &5 Un problema

3 5l con frecuancia a5 un problema
4 5i casi siempre &3 un problama

Mo hay respuestas corrects o incomectas,
&1 no enlende una pragunta, por favor pedi 2yuds,

Pacall 10 {812) Howomuscubr Prohioa w0 regroducoin sn aulonzacdn Copyright £ 1880 S Vami, PRy
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ACERCA DE M| ENFERMEDAD NEUROMUSGULAR Minca | Cati \Aveces| Con | Cas
{Pm]ﬂmﬂcm..J unca frecuencia slempre
1, M cuesla fospicas ] 1 2 i i
2. Me enferma con faciidad 0l ? 3 4
3, e e hacen hesdas o me salen samulidos il i ) b ']
4. M dulen|as piamas [ ? 3 4
8, M sienls cansadada il 1 ? 3 ]
. Sienlo |a espalda dura ol ? 3 4
1, Mir dispierin cangadal il i 2 3 ]
8. Mis manas estén débies 0l ? 3 4
8, Mir cunsta usar ol inodaso il 1 2 3 i
100 Me cuzsia subir o bajar de pes0 cuanda quierd o1l 2 1 4
14, Mo custa usar |as manos o1 2 i i
12 Me cussta tragar 3 comida nli1| 2 3 4
13, Me dirmor muche an bafame o duchanme il 1 7 b ]
14.Me [astimo accidentalmente 0l ? 3 4
15, Me dimare micho an camer il 1 7 3 ]
16, Me cugsia darme vulta en |3 cama durantelanocne | o | 9 ? i 4
17 M ciiesta i & distitos lugares con mis aparalos da | 2 3 i
ayuida (por elemplo, allla de rusdas, o)
LA COMUNICACIGN (problamas can.., Minca | Cotl \Aweces) Con | Cao
nurca frecusncia) siemare
1, Me cugsia deciles & los médicos y enfermerascomn | o | 1 ? 3 4
me senk
2, W tussta hacerlzs praguntas & |os medicos y o1z ] §
anfarmaras
3, We cussta explicar mi enfermedad a ofras parsonas ol ? 3 4
ACERCA DE NUESTRA FAMILIA (problemas con,,) | Mined | G \Aweess) Con | Cas
(=] PI'IG.IHI'II:IH SIEmpre
1, Amifamlia le cuesta planificar actividades comalas o1 ? 3 4
VAGAEONS
2, A mifamiia |z cussta descansar o suficiente ol ? i 4
3, Crisa gue ¢l dinero &5 un prablemia eh nuesira famil il 1 ) ] ]
4. Cro qua mifamlia tiena muchas problemas 0l ? 3 4
5, Mo lengn s aparalos de ayudda aue necesilo (por il i g ] ]

glempln, slla de rusdas, el )

Pl 3 [8e1Z) Nowomuseulr Prehioa s raprodusedn 50 aulotzodn
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X.b) Cuestionario PedsQIl NM 3.0 para padres:

Y

_Pocm

PedsQL"

Mddulo neuromuscular

Version 3,0« Spanisn Argenting)

INFORME para PADRES d» PREADOLESCENTES (8-12 a%os)

INSTRUCCIONES

Lo nidos can trastomos neuromusculares aveces ienn prablemas
tspecales.

Por favor dfganos en qué medida cada una de estas cosas ha sido un
problema gara $1 hjoa durante ol ULTIMOMES marcando con un cirsulo la
respuesta.

08/ nunea s u preblomi

1 8/casi nunca & u prodlems
2:5/0 vocns 65 un poblona

3 sl con frecuencia & unprobema
4 s/ casi siompro esun poblema

No hay respuestes corectas o incomedtas,
§1 no entiende ura prequas, por favor pida ayuda,

PadsQL 3 Parent [B12) Nowmscalar  Prohibda su ngroduesidn sh aulorzacin Copyign @ 1998 J% Vam, Ph,D,
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......

PedsQL2

Durante f ULTIMO MES, ;en qué medida las sigulenles cosas han sido un

problema para su hijo/a?

ACERCA DE LA ENFERMEDAD NEUROMUSCULAR DE N|
KIOIA (problemas con...)

Nunca

-

Con
Trecuencla

Casl
slemple

1, Amihijofale cuosta rospirar

2, Mihiola se enferma con facidad

3, Amihijofa s |& hacen heridas yio le salen sarpullidos

4, Amihijo/a le duelen las plemas

5 Mihyola se slente cansado/a

6, Mi hiola slento la espalda dura

T Mihiola se desplerta cansadold

8, Las manos de mi hijo/a astdn débiles

9, Amihijofa e cuesta usar el inodoro

10, A mi hio'a le cuesta subir o bajar de peso cuando quiers

11,Ami hijola le cuesta usar |as manos

12,Amihjola lo cuesta tragar a comida

13,E] bafko o ducha de mi hijofa toma mucho lismipo

14.Mi hiofo 5o lasima accidentalmente

16,M hiola se domera mucho en comer

16,A mi hijola |& cuesta darse vuelia én |a cama durante
[a noche

ololo|lo|lo|jo|jo|lololeleleolao|le|jleoe

Mol s

wles e ||l wlw e e o] e o oo oo | e

alelealalala]lals|le]la]la]la]laa]la]|e] =

17,Ami hijofa |e cuesta desplazarse a distinlos lugares
£0n $us aparalos de ayuda (por ejemplo, sila de
uedas, elc.)

-

"~

<3

E

LA COMUNICACION (problemas con..,

1, Amihiola lo cuesta decios a los médicos y
enlormoras ¢omo so slenlo

2, Amihijolalo cuosta hacorles proguntas a los médicos
¥ en'emoras

3 Amihjolale cuesta explicar su enformedad a olras
personas

ACERCA DE LAS OPCIONES DE NUESTRA FAMILIA
(problemas con...)

1, Anuestra famila le cuesta planificar actvidades como
las vacaciones

>

(=]

2, Anuestra familia le cuesta descansar o suficiente

3, Creo que el dinero s un problema en nuestra familia

4, Croo que nuostra familla iene muchos problemas

5, Mi hijola no tiena los aparalos do ayuda que nacesita
{por ejemplo, sila de edas, alc,

olo|lo|lo

relra|ra|

s oo | wo | e

=] a]| =~
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X.c) Escala NSAA:

Actividad 2 1 (] Comentarios
1. Permanecer de pie Permanece de pie recto y Permanece de pie pero con No puede permanecer de pie o
simétricamente, sin compensacién | algun grado de compensacién | independientemente, necesita
(con los tobillos planos y las (por ejemplo, con los dedos de | apoyo (aunque sea minimo)
plernas en posicién neutra) los pies o las piernas en
durante al menos 3 segundos posicién de abduccién)
durante al menos 3 segundos
2, Camina Marcha apoyando primero el talén | Marcha apoyando habitual o Pérdida de la capacidad
y luego la parte delantera del pie, | persistentemente la parte ambulatoria independiente:
o con "pies planos” delantera del pie, incapaz de puede utilizar un aparato
apoyar sistematicamente ortopédico que sujete las
primero el talén y luego la piernas o recorrer distancias
parte delantera del pie cortas con ayuda
3. Levantarse de una Mantiene los brazos doblados Con ayuda de los muslos o Incapaz
silla Posicién de inicio cadera y rodillas | empuja sobre la silla o gira en
909, pies en el suelo/apoyados en | prono
un cajén.
4. Permanecer de pie Capaz de permanecer de pie en Permanece de pie, pero o bien | Incapaz
sobre la pierna una postura relajada (sin una s6lo momentaneamente o bien
derecha fijacion) durante 3 segundos necesita una fijacion (por
ejemplo, un movimiento de
aduccién con las rodillas o
cualquier otro truco)
5. Permanecer de pie Capaz de permanecer de pie en Permanece de pie, pero o bien | Incapaz
sobre la pierna una postura relajada (sin una s6lo momentaneamente o bien
izquierda fijacion) durante 3 segundos necesita una fijacion (por
ejemplo, un movimiento de
aduccion con las rodillas o
cualquier otro truco)
6. Subir un escalén con | Mira de frente el escalén: no Marcha de lado o necesita Incapaz
el pie derecho necesita apoyo a
7. Subir un escalén con | Mira de frente el escalén: no Marcha de lado o necesita Incapaz
el pie izquierdo necesita apoyo apoyo
8. Bajar un escalén con | Mira adelante, baja controlando la | Avanza de lado, salta o Incapaz
el pie derecho pierna que sustenta el peso. No necesita apoyo
necesita apoyo
9. Bajar un escalén con | Mira adelante, baja controlando la | Avanza de lado, salta o Incapaz
el pie izquierdo pierna que sustenta el peso. No necesita apoyo
necesita apoyo
10. Sentarse Comienza en dectbito supino: Autoasistencia: por ejemplo, Incapaz
puede utilizar una sola mano para | se agarra las piernas o pone
ayudarse las manos en la cabeza o
flexiona la cabeza hacia el
suelo
11. Levantarse del Desde la posicién de supino: sin Maniobra de Gowers evidente | (a) NECESITA un apoyo Tiempo (__,__s)
suelo signos de la maniobra de Gowers externo, como una silla, O
BIEN (b) Incapaz
12. Levantar la cabeza | En dectibito supino, la cabeza Levanta la cabeza, pero Incapaz
debe levantarse en la linea media. | mediante una flexién lateral o
El mentdn se mueve hacia el térax | sin flexion del cuello
13. Permanecer de pie | Con los dos pies al mismo tiempo, | Flexiona la cadera y sdlo Incapaz
sobre los talones permanece claramente de pie separa del suelo |a parte
sobre los talones (es aceptable dar | delantera del pie
unos pasos para mantener el
equilibrio) durante al menos 3 s
14, Saltar Con los dos pies al mismo tiempo, | Apoya un pie después de otro | Incapaz
separandolos del suelo (salto)
simulténeamente
15. Brincar sobre el pie | Separa del suelo la parte anterior Capaz de flexionar la rodilla y Incapaz
derecho del pie y el taldn elevar el talén, sin separar el
pie del suelo
16. Brincar sobre el pie | Separa del suelo la parte anterior Capaz de flexionar la rodilla y Incapaz
izquierdo del pie y el talén elevar el talén, sin separar el
pie del suelo
17. Correr (10 m) Levanta ambos pies del suelo ‘Trote de Duchenne’ Camina Tiempo (__,__s)
TOTAL= /34

Anexo c: Tomado de Vilchez JJ (30).
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X.d) Documentacién del proceso de consentimiento informado.

DOCUMENTACION DEL PROCESO DE CONSENTIMIENTO INFORMADO

A. informacién para padres/tutores.

Titulo del Trabajo: Implementacién de elementos ortopédicos en un paciente de 9 afos de edad
con Distrofia muscular de Duchenne.

Profesional responsable: Carignan Victoria.

Estamos invitando a participar en el estudio “ Implementacion de elementos ortopédicos en un
paciente de 9 anos de edad con Distrofia muscular de Duchenne” a realizarse en el Centro de
Rehabilitacion Integral del nifio y la familia de la ciudad de Santa Fe, que tiene como objetivo
determinar cual o cuales son los elementos ortopédicos apropiados para el paciente con DMD de 9
afios de edad residente del Gran Santa Fe, relacionados con su CVRS, AVD, ROM y funcién motora,
que puede ser beneficiosa para el area de la kinesiologia y para el resto de los profesionales que
conforman el equipo multidisciplinario.

Su familiar ha sido diagnosticado con Distrofia Muscular de Duchenne, puede resultar muy
beneficioso para el posterior inicio del tratamiento. Como parte del estudio se le haran pruebas
cronometradas, cuestionarios y evaluaciones funcionales. Los estudios que se le realizaran no
implican riesgos ni molestias para el paciente o su entorno.

La participacion en esta investigacion puede ser beneficiosa para el paciente y se espera que los
resultados que se obtengan con el estudio sean de utilidad para las personas con el problema de
salud en estudio.

Su participacién es voluntaria; usted tiene el derecho de retirar a su familiar del estudio en cualquier
momento si asi lo decide, sin que se resienta la atencion que se le brinda en el efector. Si usted tiene
dudas acerca del estudio o por los estudios realizados puede concurrir cualquier dia al hospital y
contactar al profesional responsable del estudio para aclarar sus dudas; los datos de los profesionales
a cargo figuran en la Hoja de firmas.

La informacion que se recabe es estrictamente confidencial y se aplicara para dar respuesta a los
objetivos del trabajo. En consecuencia, la informacién que se elabore como resultado de la presente
investigacion sera enunciada en un sentido general y no habra ninguna referencia a cuestiones
individuales o personales. Los resultados que se logren podran ser presentados en congresos y/o
publicaciones, la identidad del paciente y de su familia no sera revelada, dado que, su privacidad sera
preservada.
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DOCUMENTACION DEL PROCESO DE CONSENTIMIENTO INFORMADO

B. Hoja de firmas

Me explicaron y lei antes de firmar sobre la participacion en este trabajo de investigacion. Entendi
que se trata de una tesina de grado, titulada “Implementacion de elementos ortopédicos en un paciente
de 9 anos de edad con Distrofia muscular de Duchenne”.

Sé que puedo decidir libremente la participacion de mi familiar en este estudio y que, aunque decida
no participar mas en algun momento, continuara recibiendo la atencién habitual.

La participacion es voluntaria y entendi que toda informacion personal que se recolecta es
confidencial, y que no se identificara en ningin momento.

He leido y comprendido la informacién contenida en este formulario; he podido hacer todas las
preguntas que crei necesarias. Acepto y doy mi consentimiento a que mi hijo sea participe del mismo.
Se firman dos ejemplares iguales y se le entrega uno al firmante.

Firma del participante: .............cccooi
Lugary FEeCha ...

ACIATACION. ...

Firma de testigo: ...
Lugary Fecha.........ooueuiiiiiee e

ACIATACION. ...t

Lugary Fecha.........cioiiiicce e

Para preguntas o informacién usted puede tomar contacto con:

(Incluir en este punto a los profesionales con los que el padre/ madre o tutor pueden tomar contacto)
Nombre y apellido............uueeieiie e

Lugarde contacto..........ooovveiiiiiiii e

TeIEFONO. ... e
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X.e) Carta de presentacion al hospital:

< il TE WJAN{EXC!\.‘
i*r. CARLOS V. CANDI®TI

Santa Fe, 27 de noviembre de 2023,

i
w2 B NOV 2023 |
Sa10 /| |
?C‘ / /(UJV BIEGO L. VILLORIA
argado JNFE DIVIS) nzwwgﬁmm

sUBR

Hospital Dr. Carlos Vera |
Comité de Docencia e Investigacién .

S / D

De muestra mayor consideracion:

Quienes suscriben, Aressi Joaquin y Garcia Tomas, estudiantes de la Licenciatura
en Kinesiologia y Fisiatria de la Universidad del Gran Rosario, nos encontramos
desarrollando nuestro trabajo de Plan de Tesina de graduacion titulado “Implementacién
de elementos ortopédicos en un paciente de 9 afios de edad con Distrofia muscular
de Duchenne “, cuya directora es Ia Lic. Victoria Carignan, profesional del Servicic de
Terapia Fisica de dicha Institucion. Nuestra problematica de estudio se basa en Ia evaluacion
de un caso clinico de un paciente con Distrofia Muscular de Duchenne, por este motivo,
solicitamos su autorizacion para la realizacién de las evaluaciones de este paciente en las
instalaciones &el Centro de Rehabilitacién Integral del Nifio y la Familia.

Para tal fin, adjuntamos el plan de tesina donde se detalla la metodologia a utilizar y
beneficios de dicha investigacion. También adjuntamos la nota de la UGR, donde se aclara
que el trabajo ha sido aprobado y se encuentra en vigencia.

Aclaramos que la intervencion consistira en la evaluacién y el posterior andlisis de la
necesidad o no de la incorporacién de elementos ortopédicos, en un paciente con Distrofia
Muscular de Duchenne, al cual se lo invitara (a él y su familia) a participar de dicha
intervencion previamente. El desarrollo de la intervencion estara a cargo de nuestra tutora,
la Lic. Victoria Carignan y tendra una duracién aproximada de un mes.

Sin otro particular, los saludamos atte y quedamos atentos a
cualquier consulta o sugerencia.
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