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RESUMEN. Introduccion: En nifios con distrofia muscular (DM)
es frecuente la demora del desarrollo psicomotor. Esta entidad
forma parte del diagndstico diferencial de neonatos y lactantes
con hipotonia muscular, una anamnesis completa y un examen
neurologico detallado permiten levantar la sospecha diagnostica.
Su abordaje y tratamiento rehabilitador oportuno forman parte
de estrategias multidisciplinarias encaminadas a velar la salud
integral del nifio con DM. Descripcion del caso: Paciente varon,
8 afios, remitido a Teleton a los 7 meses por retraso en los hitos del
desarrollo. La evaluacion inicial revel6 control cefalico deficiente e
hipotonia de 4 extremidades. Inici6 un programa de rehabilitacion
pediatrica individualizado, logrando control cefélico a los 13 meses
y marcha a los 30 meses. A los 6 afios, fue capaz de correr e
inici6 la escolarizacion. El seguimiento mostré hiperlordosis
lumbar, marcha en puntillas, signo de Gowers positivo, hipotonia
generalizada y fuerza muscular de la cintura escapular y pélvica
disminuida. Se ordenaron pruebas neuroelectrofisiolégicas y
serologicas (Creatinfosfokinasa total y transaminasas), con
resultados consistentes con DM. En enero de 2023, el paciente
de 7 afos se convirtié en usuario de silla de ruedas, requiriendo
mayor asistencia en las actividades cotidianas, continuando en la
escuela y en tratamiento rehabilitador. Conclusion: Las distrofias
musculares constituyen patologias degenerativas cuya sospecha
clinica y diagnostica puede ser dificil. A pesar de la progresion
natural de la enfermedad, el abordaje rehabilitador se centra en
la neuroestimulacién, aumentando la independencia, facilitando
los cuidados domiciliarios, reduciendo las complicaciones y
proporcionando una mejor calidad de vida.
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INTRODUCCION

Las distrofias musculares (DM) constituyen un grupo
amplio de trastornos hereditarios degenerativos del musculo,
caracterizados por un cuadro clinico de debilidad muscular pro-
gresiva y un patron anatomopatoldgico distréfico en la biopsia
muscular."? Generalmente se producen como consecuencia
de la pérdida de la funcién de distintas proteinas musculares,
cuyo componente puede formar parte de la matriz extracelular,
de la membrana plasmatica o de la membrana nuclear.’* De
este modo se generan procesos de degeneracion y regenera-
cién de la fibra muscular, produciéndose necrosis, inflamacion
y una sustitucion de fibras musculares por tejido adiposo.>’

Las DM varian en la edad de aparicién, gravedad y patrén
de musculos afectados. Segun la distribucion de la debilidad
muscular, es posible diferenciar seis formas importantes,
dentro de este grupo se incluyen la Distrofia Muscular de Du-
chenne y Becker (DMD/B) que se denominan distrofinopatia.®®
Frecuentemente se diagnostica entre los 2 y 5 afios, el cual
suele ser tardio. Es esencial un diagnéstico temprano para
instaurar un tratamiento multidisciplinario. El reconocimiento
inicial de los sintomas y signos motores tipicos, asi como
el déficit cognitivo, presente en algunos casos, alertan a los
profesionales sanitarios para disminuir el tiempo de diagnés-
tico, el cual se establece a través de exdmenes laboratoriales
(creatinkinasa sérica [CPK], transaminasas glutamico-pirtvica
[TGP] y glutamico-oxalacética [TGO] elevadas), datos de elec-
tromiografia (EMG) con patrén miopatico, biopsia muscular y
estudio genético molecular.'"

Actualmente, aln continta la busqueda de un tratamiento
curativo para la DM. En aquellas variantes que se presentan
en la edad infantil, como la DMD, la persona se ve confinada al
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uso de silla de ruedas para la movilidad antes de los 15 afios,
con una expectativa de vida de aproximadamente 30 afios." 2
El manejo se centra en el alivio sintomatico y el manejo de las
complicaciones, que van desde contracturas musculares hasta
déficits cardiorespiratorios; por este motivo se debe involucrar
la evaluacion por diferentes especialistas, siendo necesario un
manejo integral y coordinado.*'® El abordaje rehabilitador for-
ma parte de este manejo transdisciplinar; idealmente deberia
instaurarse desde etapas tempranas para postergar y amino-
rar, en la medida de lo posible, las secuelas de las diferentes
complicaciones, mejorando con ello la funcionalidad de los
pacientes, asi como su calidad de vida y la de sus familiares.'

A continuacion, se presenta el caso clinico de un paciente
diagnosticado de distrofia muscular, quien comenzé el manejo
rehabilitador a los 7 meses de edad, pese a que su diagnéstico
etioldgico se realiz6 en edad escolar.

DESCRIPCION DEL CASO

Se trata de un paciente masculino, con edad actual de 8
afos, procedente del Municipio del Distrito Central, Francisco
Morazan, quien fue referido a los 7 meses de edad, en no-
viembre del afio 2015, al Centro de Rehabilitacién e Inclusién
Infantil Teletdn (CRIT) Tegucigalpa por médico pediatra debido
a la demora en el desarrollo psicomotor. El nifio es hijo de
padres no consanguineos, madre de 28 afios al momento del
embarazo, con historia gineco-obstétrica materna de 2 gestas,
2 partos, 2 hijos vivos. Es el hijo mayor cuyo padre de 29
afos es distinto al del hijo menor. Madre acudi6 a 4 controles
prenatales atendidos por médico, los cuales inicié al 2do. mes
de gestacion. El nifio nace via parto en vehiculo particular
mientras se dirigian al Hospital General San Felipe, 38.0 se-
manas de gestacion; llor6 al nacer, peso mayor a 8 libras; fue
hospitalizado en dicho hospital para vigilancia durante 4 dias,
sin complicaciones aparentes. Al mes de vida, el nifio tuvo un
cuadro febril que fue diagnosticado como chikungunya, para el
cual necesitd hospitalizacién médica durante 8 dias. La madre
comenta que no necesitd ninguna intervencién avanzada
mas que manejo antipirético y vigilancia. Fue dado de alta sin
complicaciones.

Al ser evaluado la primera vez en el CRIT Tegucigalpa,
se evaluo un lactante masculino, 7 meses de edad, con pobre
control cefalico, no realizaba giros, no control de tronco, no
balbuceo, quien conseguia movimientos de las 4 extremida-
des, logrando agarrar objetos con ambas manos, con tono
muscular disminuido en miembros pélvicos (MIs). A su ingreso
a la unidad se le aplica la escala de independencia funcional
en nifos WeeFIM, obteniendo un puntaje en WeeFIM 0-3
meses de 45 puntos y WeeFIM Il de 18 puntos (puntuacion
basada en una escala de 7 niveles, 18 items con puntaje 1-7,
donde 1 refleja total asistencia y 7 completa independencia en
la actividad). Se inici6 un programa de rehabilitacion pediatrica
individual con uso de técnicas para mejorar control de cuello
y tronco, mejorar tono muscular y fortalecer musculatura de
cintura pélvica, asi como terapia neurosensorial maltiple. A los
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6 meses de su ingreso al CRIT, el paciente logré buen control
cefalico, pero permanecia con demas hallazgos clinicos, por lo
que se le remitié al servicio de Neurologia del Hospital Maria
de Especialidades Pediatricas. A los 2 afios, logré posicion
de 4 puntos, con gateo y falta de coordinacion. No lograba
bipedestacion, persistia con hipotonia y su vocabulario era de
4 palabras. Continué manejo rehabilitador para mejorar gateo
y coordinacién de este; ademas, inici6 terapia de lenguaje en
la institucion por retraso simple del lenguaje. Obtiene puntaje
de 96 en la escala WeeFIM 0-3 meses y 23 en WeeFIM II.

El nifio logré marcha aproximadamente a los 30 meses
de edad, con base de sustentacion amplia; mejoré en voca-
bulario. Jugaba adecuadamente con otros nifios, persistia
con hipotonia de miembros inferiores, WeeFIM 0-3 meses de
108 puntos y WeeFIM Il de 73 puntos. El paciente continu6
recibiendo su terapia fisica de manera constante; se agregé
hidroterapia en piscina terapéutica para facilitar movilidad; sin
embargo, el paciente no lograba mejorar la marcha, con difi-
cultad para correr y quejandose en algunas ocasiones de dolor
muscular. A partir de los 3 afios, el paciente se ausent6 en
multiples ocasiones de sus sesiones de terapia o seguimiento
médico debido a distintas infecciones respiratorias. Se ingres6
al programa de educacién de inclusion, y se inicié seguimiento
con el servicio de psicologia para evaluacion psicosocial
individual y familiar. Al cumplir 4 afios, el paciente a nivel de
marcha mejord coordinacion y equilibrio; aunque se le impo-
sibilitaba correr, tenia dificultad para subir o bajar gradas, asi
como para reincorporarse del suelo, y la madre referia que se
fatigaba pronto. Continuaba con disminucién de tono muscular
y con mejoria en los dominios de lenguaje y comportamiento
social, resultado WeeFIM Il de 63 puntos (Figura 1). Al cumplir
5 afos, se comenz6 a notar que el paciente realizaba marcha
“en puntas”.

En el afio 2020 inicié la pandemia por SARS-CoV 2, lo que
hizo que las atenciones médicas, de terapia fisica, lenguaje y
psicologia, fueran de manera remota durante aproximadamente
un afo. Paciente logré el hito de correr a los 6 afios, aunque aun
presentaba caidas frecuentes, no podia saltar y tenia pie plano
bilateral grado 3, continuaba mejorando en dominio lenguaje y
social, inici6 la escolarizacion primaria, puntaje WeeFIM de 74
puntos (Figura 2). En la evaluacion médica a los 6 afios y medio
se observo mayor debilidad en miembros inferiores comparado
a evaluaciones previas, presentando nuevamente dificultad
para lograr cambio de sedestacion a bipedestacion y subir/bajar
gradas, lo cual solo realizaba con ayuda de barandal; debido a
esto es transferido para proximas evaluaciones a especialista en
rehabilitacion pediatrica de la institucion. Por parte del servicio
de psicologia se aplicaron distintas pruebas para medicion de
coeficiente y capacidad intelectual, encontrando discapacidad
intelectual leve. WeeFIM Il con puntaje de 112 puntos (Figura
3). Hasta ese momento, el diagnéstico del nifio era sindromi-
co, referido como “Sindrome de Nifio Hipoténico”. Al tener 6
afios y 11 meses (abril del 2022), el paciente era incapaz de
levantarse del suelo, con dificultad para levantarse de silla;
solo subia o bajaba gradas con ayuda o sentado, con caidas
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Figura 1. Gréfico de red que muestra el puntaje obtenido en la aplicacién de
WeeFIM Il en el afio 2019. Edad: 4 afios y 2 meses, fecha de realizacion: 07-
03-2019.
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Figura 2. Gréfico de red que muestra el puntaje obtenido en la aplicacion de
WeeFIM Il en el afio 2020. Edad: 5 afios y 2 meses, fecha de realizacién: 13-
07-2020.
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Figura 3. Gréafico de red que muestra el puntaje obtenido en la aplicacion de
WeeFIM Il en el afio 2021. Edad: 6 afios y 6 meses, fecha de realizacion: 09-

11-2021.

frecuentes y referia dificultad para tomar el lapiz. Se interrogé a
la madre refiriendo que ella tuvo dos hermanos que fallecieron
aproximadamente a los 14-15 afios de vida, quienes estuvieron
confinados a sillas de ruedas. Ademas, en la exploracion fisica
se encontrd hiperlordosis lumbar, marcha en puntas con signo
de Gowers positivo, con Reflejos de Estiramiento Muscular
(REM) normales en 4 extremidades, hipotonia generalizada y
fuerza muscular global en 4 extremidades de 3/5 segun escala
de Daniels, excepto en musculo trapecio donde tenia fuerza 2/5
de manera bilateral. Debido a lo anterior, se solicité estudio de
neuro conduccién (VCN) y electromiografia (EMG), valores de
CPK total, TGO y TGP. Se dio nueva referencia a neurologia
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de Hospital Maria donde habia perdido seguimiento debido a
la pandemia de SARS-CoV2, presentado como principal diag-
ndstico presuntivo miopatia congénita tipo Distrofia Muscular.
El servicio de neurologia pediatrica coincidié con la presuncion
diagnostica y apoyd la realizacién de estudios complementa-
rios. Se continud el manejo rehabilitador multidisciplinario e
individualizado con integracion de terapia ocupacional para
mejorar destrezas manuales.

En septiembre de 2022 se realizaron estudios solicita-
dos, obteniendo valores de CPK total de 10,424.28 U/L (valor
referencia: <250 U/L), TGO de 185.15 U/L (valor referencia:
<40 U/L), TGP 284.02 U/L (valor referencia: <50 U/L); asi
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como el resultado de la VCN y EMG de 4 extremidades rea-
lizado por el servicio de neurofisiologia clinica, encontrando
valores normales en las latencias y velocidades de todos los
nervios estudiados, con dafio axonal en nervios peroneo,
mediano y cubital derecho, datos con atribucién posible al
moderado dafio miopatico de musculo de dicho hemicuerpo;
también se reportd evidencia de denervacion activa, leve y
moderada magnitud en los musculos evaluados. Todos los
datos descritos de importancia para apoyo etiolégico de
distrofia muscular.

En enero de 2023, el paciente ya utilizaba la silla de
ruedas la mayor parte del tiempo y la marcha en el gimnasio
terapéutico solo se logra en barras paralelas con ayuda de
faja de suspension por terapeuta 0 madre. Durante el paso
de los meses del mismo afio, el paciente ha necesitado
mayor asistencia en actividades de autocuidado y movilidad.
Existe mayor dificultad por parte de la familiar para movilizar
al paciente, ya que actualmente necesita su silla de ruedas
todo el tiempo. Continda en la escuela, cursa segundo grado
con rendimiento debajo del promedio y sigue asistiendo a
sus sesiones de terapia fisica, ocupacional, lenguaje y citas
con psicologia, con cambios de objetivos segun la condicion
clinica actual. El paciente no ha logrado iniciar ningun tipo de
tratamiento farmacoldgico especifico para su condicion, y ain
presenta varias infecciones respiratorias al afio.

DISCUSION

La prevalencia de discapacidad infantil en Honduras es de
8.96%, siendo los departamentos con porcentajes mayores al
10.0% El Paraiso (13.7%), Francisco Morazan (12.4%), Santa
Barbara (11.5%) y Cortés (10.2%)." Dentro de los causales
de discapacidad en el nifio y la nifia se encuentra el retraso
en el desarrollo psicomotor, con prevalencia entre 8-50%, -6
y supone un reto para el médico clinico. Las etiologias que lo
causan pueden ser multiples y multifactoriales, y en paises
en vias de desarrollo, la posibilidad de brindar un diagndstico
etioldgico claro o manejo oportuno puede ser limitada."” El
caso clinico descrito presenta caracteristicas epidemioldgicas
que concuerdan con el perfil del nifio con discapacidad en
Honduras: ser varén y afectacién de dominios motores (andar)
y cognitivos (aprendizaje).’

El abordaje médico inicié con la preocupacion materna
por el atraso en uno de los primeros hitos motores del lactante,
el sostén cefélico. La anamnesis y el examen neuroldgico per-
miten el reconocimiento de cualquier indicio sutil que podria
pasarse por alto en un examen fisico de rutina.'®' En la histo-
ria del nifio atendido hay un hallazgo neuroldgico que estuvo
presente desde el inicio, la hipotonia muscular, y es que la
distrofia muscular es parte de las etiologias que causan hipo-
tonia neonatal o del lactante, y su poca frecuencia hace que
la sospecha clinica sea mas dificil,° resaltando nuevamente la
importancia de la anamnesis, donde se encontr6 varios afios
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después antecedente familiar de enfermedad degenerativa en
dos tios maternos.

Nyamwaya et al.?' describieron el perfil clinico presentado
por poblacion pediatrica diagnosticada con chikungunya,
dentro de lo cual se reportaron secuelas neuroldgicas como
retraso neurocognitivo, retraso del lenguaje e hipotonia axial,
datos encontrados en el perfil del paciente, y tomando en
cuenta el antecedente de la hospitalizacion temprana secun-
dario a dicha arbovirosis, no es de extrafiar que fuese un factor
de confusién importante para llegar a un posible diagnéstico,
ademas, si se toma en cuenta el nacimiento extrahospitalario
relatado, donde a pesar de descartar mayores complicacio-
nes, no se pudo corroborar un puntaje de APGAR de manera
objetiva, los factores de confusion fueron aun mayores. Y a
pesar de todas estas dificultades que pueden ser encontra-
das en el camino diagnéstico para la distrofia muscular, los
hallazgos tipicos como debilidad muscular proximal, la hiper-
lordosis lumbar, la necesidad de realizar marcha en puntas,
el signo de Gowers positivo permitieron solicitar los estudios
laboratoriales y electrofisiolégicos necesarios para conseguir
una etiologia probable y asi iniciar un manejo multidisciplinar
mas dirigido; es importante notar que dichos estudios estan
disponibles en Honduras, existiendo distintos profesionales
capacitados para la realizacion de los mismos, y teniendo la
posibilidad de realizacién de la VCN/EMG en el sistema de
salud publico o con ayudas de fundaciones con y sin fines de
lucro. La precision diagnéstica de dicho estudio es de 70.7%,
con una sensibilidad de 76.4% y no tan buena especificidad;
sin embargo, si mejora dichas cifras al momento de clasificar
y descartar trastornos neurogénicos (sensibilidad del 100%,
especificidad del 92.9%).%

Los nifios con distrofia muscular pueden llegar a tener
calidad de vida similar a los nifios sin esta patologia a pesar de
las adversidades fisicas que presentan.?® Las intervenciones
oportunas del equipo rehabilitador que incluye especialista en
fisiatria, fisioterapistas, terapistas ocupacionales, terapistas
del lenguaje, educadores de inclusion y profesionales en psi-
cologia, permiten disminuir las limitaciones fisicas, cognitivas
y conductuales para disminuir las potenciales complicaciones
en la poblacién pediatrica, ademas de ser un apoyo para su
familia, asi como ha sido descrito en otros relatos de caso y
revisiones sistematicas,??® sin importar que el paciente se
encontrase en la fase no ambulatoria.

Las distrofias musculares son patologias incurables;
en muchos casos de diagndstico tardio, producen secuelas
que disminuyen la capacidad funcional y la calidad de vida,
finalizando con distintos grados de discapacidad. Una historia
clinica y minuciosa puede proporcionar informacion objetiva y
orientando a un diagndstico oportuno, y de esta manera ins-
taurar un manejo multidisciplinar, que garantice el seguimiento
y la adherencia al mismo durante su evolucion y progresion.
Es necesario recordar que el enfoque rehabilitador constituye
una base importante en el tratamiento, al retrasar la evolucién
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de la enfermedad mediante diversas estrategias dirigidas a
aumentar la independencia, facilitar los cuidados domiciliarios
y proporcionar una mejor calidad de vida.

Tanto la madre como el paciente dieron su consentimiento
oral, y la madre de manera escrita para la publicacién del
presente articulo.
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DISTROFIA MUSCULAR: ACOMPANAMIENTO REHABILITADOR

ABSTRACT. Introduction: In children with muscular dystrophy
(MD) delayed psychomotor development is frequent. This entity
is part of the differential diagnosis of neonates and infants with
muscular hypotonia, a complete anamnesis, and a detailed
neurological examination aimed at ensuring diagnostic suspicion.
Its approach and timely rehabilitation treatment are part of
multidisciplinary strategies to ensure the overall health of the child
with MD. Case description: Male patient, 8 years old, referred
to Teleton at 7 months of age due to developmental delay. Initial
evaluation revealed poor head control and hypotonia of 4 limbs.
He started an individualized pediatric rehabilitation program,
achieving head control at 13 months and gait at 30 months. At 6
years of age, he was able to run and started school. Follow-up
showed lumbar hyperlordosis, tiptoe gait, positive Gowers sign,
generalized hypotonia, and decreased shoulder girdle and pelvic
muscle strength. Neuroelectrophysiological and serological tests
(total creatine phosphokinase and transaminases) were ordered,
with results consistent with DM. In January 2023, the 7-year-old
patient became a wheelchair user, requiring greater assistance
in daily activities, and continuing in school and rehabilitative
treatment. Conclusion: Muscular dystrophies are degenerative
diseases whose clinical and diagnosis suspicion can be difficult.
Despite the natural progression of the disease, the rehabilitation
approach focuses on neurostimulation, increasing independence,
facilitating home care, reducing complications, and providing a
better quality of life.

Keywords: Growth and development; Muscular dystrophies;
Rehabilitation.
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