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Evolucion DMD




Retraso psicomotor
Elevacion CK / GOT-GPT
Pseudohipertrofia gemelar

Marcha muy dificultosa
Pérdida capacidad levantarse
Pérdida capacidad subir escalones
Inicio escoliosis /contracturas
Sobrepeso / fracturas

Fase ambulatoria
tardia

Dificultad saltar

Balanceo caderas
Marcha puntillas

Dif aprendizaje/c !

Maniobra Gowers
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Evolucion

Pérdida habilidades M.
4 afios > Superiores

] Complicaciones
MESETA - respiratorias y cardiacas
Escoliosis grave

Fase no ambulatoria tardia

Fase no

ambulatoria
Pérdida de marcha precoz

Desarrollo escoliosis




ABORDAIJE

MULTIDISCIPLINAR




JUSTIFICACION

Es una enfermedad
- Evolutiva y progresiva
« Afectacion multisistémica

Seguimiento e intervencion de varios especialistas

Necesidad de respuesta a problemas especificos de la
enfermedad

Evitar adelanto de complicaciones esperadas. (anestesia
/inmovilizaciones, fracturas vertebrales...)

No existen terapias curativas
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Diagnosis and management of Duchenne muscular
dystrophy, part 1: diagnosis, and neuromuscular,
rehabilitation, endocrine, and gastrointestinal and
nutritional management
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Diagnosis and management of Duchenne muscular
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4 afios 8 afios
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13 anos

PEDIATRA MEDICO FAMILIA

SOSPECHA
DIAGNOSTICA

| INMUNIZACION
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MANEJO PSICOSOCIAL PACIESTE Y FAMILIA

MONITORIZACION
SINTOMATOLOGIA CARDIACA,
RESPIRATORIA y OSEA

irnkrant DJ, Bushby K et al. Lancet Neurol 2018




4 anos

MESETA

13 anos

NEUROPEDIATRA

DIAGNOSTICO

CONSEJO GENETICO

COORDINACION DEL EQUIPO

MANEJO CORTICOIDES

SEGUIMIENTO DE OSTEOPOROSIS
VIGILANCIA DE COMPLICACIONES
ACTUALIZACION EN NUEVAS TERAPIAS




Sospecha
diagnostica

Sospecha clinica de DMD

Determinacién de los niveles de CK Normales I

Elevados® x 10-1 (p

Se descarta
DMD

Consenso para diagnostico, tratamiento

S¢€

imiento del paciente con DMD




Efectos beneficiosos funcion motora, cardiaca y
respiratorio (I, A)

Inicio fase de meseta : 4-6 anos (IV; U)

Tras pérdida de deambulacion retrasa afectacion de
m. superiores, progresion escoliosis y
complicaciones cardiacas y respiratorias (IV, U)

Completar vacunacion y varicela (IV, U)




*Deflazacort y prednisona (I, A)
* Deflazacort: 0.9 mg/kg/dia (hasta los 40 kg)
* Prednisona: 0.75 mg/kg/dia
e Diario
* Dias alternos
« 10 dias + 10 de descanso

Mantener en fase no ambulatoria salvo que aparezcan
efectos secundarios (W 30%)

S1 efectos secundarios graves valorar retirada de forma
gradual (monitorizar)




Incremento de peso y obesidad

Se debe advertir de que los
corticoides aumentan el apetito.

Consejo nutricional que permita
prevenir el sobrepeso.

Acné y verrugas

Mas acusado en adolescentes.

Tratamientos tépicos, sin
necesidad de cambio en la pauta
de corticoides.

Aspecto cushingoide (cara y
mejillas redondeadas)

Se vuelve mas notorio con el
tiempo.

Control adecuado de la dieta y
restriccion de la ingesta de
azucar y sal.

Cataratas

Examen oftalmoldgico anual,
especialmente en pacientes
tratados con deflazacort.

Valorar el cambio a prednisona o
tratamiento especifico en caso
de que se vea afectada la vision.

Retraso en el crecimiento y
pubertad

Monitorizar |a talla y el desarrollo
sexual al menos cada 6 meses,
teniendo en cuenta que la
estatura suele ser menor en
pacientes con DMD aun sin
tratamiento.

Evaluar la necesidad de consulta
endocrinolégica en casos
acusados.

Supresion inmuno-adrenal

Se debe atender al riesgo de
infecciones, tanto graves como
leves.

No interrumpir bruscamente el
tratamiento con corticoides.
Valorar la necesidad de “dosis
de choque” en cirugias mayores
o enfermedades graves.

Intolerancia a la glucosa

Determinar la glucosa en orina
en cada visita clinica.

En caso de positivo en orina,
valorar la necesidad de pruebas
en sangre.

Hipertension

Determinar la presion sanguinea
en cada visita clinica.

Reducir el peso y la ingesta de

sal. Si no es efectivo, valorar la

necesidad de prescribir IECAs o
B-bloqueantes.

Trastornos de la conducta
(cambios de humor, déficit de
atencion e hiperactividad)

Mas acusados durante las
primeras seis semanas de
tratamiento.

Valorar retraso de hora en la
pauta posoldgica de los
corticoides. Si no es efectivo,
contemplar la necesidad de
evaluacion y terapia conductual.

Gastritis, reflujo gastroesofagico
y Ulcera péptica

Vigilar sintomas de acidez y
dolor de estomago. Observar si
hay sangre en heces en casos
de anemia,

Evitar el uso de AINEs y valorar
la necesidad de protectores
gastricos.

Osteoporosis

Densitometria ¢sea y analisis de
vitamina D anualmente
(preferentemente al final del
invierno).

Asegurar una ingesta adecuada
de calcio y vitamina D. En caso
insuficiente, administrar
suplementos y reevaluar los
niveles de forma semestral.

Mioglobinuria

Vigilar la apariciéon de coloracion
anormal en la orina,
especialmente después del
ejercicio.

Evitar el ejercicio vigoroso y
asegurar una ingesta adecuada
de liquidos. Valorar la necesidad
de consulta nefrolgica en casos
graves.
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 Rx lateral columna cada 1-2 anios si corticoides

 Bifosfonatos 1v

 Vigilar dolor de espalda / prevencion caidas.




4 anos

MESETA

13 anos

REHABILITACION / FISIOTERAPIA

SEGUIMIENTO CADA 6 MESES. ESCALAS (NSAA, pruebas cronometradas, 6MWT, PULS)

Prevencion contracturas, caidas. Mantenimiento Movilidad amplia y simétrica

Ortesis, sillas ruedas, terapia ocupacional
-Ortesis tobillo-pie nocturnas (todas las fases, III, C)
-Ortesis rodilla-tobillo-pie o bipedestadores (fases deambulatoria tardia y no

deambulatoria precoz, IV, U)







VALOR PRONOSTICO DE ESCALAS

S1 > 7 afios
Camina <325 metros en 6MWT
Se pone de pie en >30 seg
Sube 4 escalones en > 8 seg
Anda o corre 10 m > 10-12 seg
NSAA <34

© ...progresion severa en proximos 12 meses en deambulacion.

Uso escalas en lactantes y nifios pequeiios (Alberta) y en
mayores (EK)




4 anos

MESETA

13 anos

TRAUMATOLOGIA (COTI)

Monitorizar escoliosis. Fusion espinal (III;C)

Contracturas Aquiles. Cirugia si fuerza en cuadriceps.

Cirugia prolongacion marcha (III;C)




Manejo ortopédico

En fase ambulatoria solo cirugia de tobillo st FUERZA
EN CUADRICEPS Y EXTENSOR DE CADERAS.

Manejo fracturas. Fijadores internos o externos en fase
ambulatoria

Recomendaciones en prevencion de fracturas

Embolismo graso. Alteracion estado mental, distrés
respiratorio y taquicardia

No recomendable uso de corsé ortopédicos.




4 anos

MESETA

13 anos

CARDIOLOGIA

 EKG y ecocardiograma (III, C)

» Al diagnostico

* Cada dos anos hasta los 10 afios

* Anual desde los 10 anos

* Antes de intervenciones
RM cardiaca si disponible a partir de 6 afios
< 10 anos, posibilidad de iniciar IECA o ARA
Si1 fallo VI severo: profilaxis tromboembolismo
Desfibrilador cardioversor implantable discutido




4 anos

MESETA

13 anos

NEUMOLOGIA

Fase ambulatoria: CVF anual
Fase no ambulatoria: cada 6 meses (IV, U)
CVF en sedestacion
SatO2 con pulsioximetria
Flujo maximo de tos
S1 CVF <60%: poligrafia suefio (III, C)
VNI nocturna cuando CVF < 50%, PIM < 60 cm H,0 6 SpO2
<95% or pCO2 >45 mm Hg (en vigilia).

Vacuna antineumocacica y antigripal
Uso de asistente de tos (IV, U)




4 anos

MESETA

13 anos

DIGESTIVO

Disfagia: SNG, PEG

S1 pérdida de peso sin cambios en ingesta valorar
trabajo respiratorio (VNI?)

RGE o esofagitis: anti H2, inhibidores bomba
protones, sucralfato, antidcidos

Estreiimiento: hidratacion dieta, laxantes, enemas,
lactulosa, polietilénglicol.




4 anos

MESETA

13 anos

PSICOLOGOS / NEUROPSICOLOGOS /TRABAJADORES SOCIALES

Evaluacion neuropsicologica en el primer ano, cada 2-3 anos y en transicion adultos
Evaluacion psicologica pacientes
Monitorizacion de padres y hermanos

Valoracion calidad de vida

Apoyo de profesional de salud mental y trabajo social en el equipo

ISRS: depresion, ansiedad , TOC

aadrenérgicos (1°opcion) o neurolépticos atipicos: trastornos conducta

Psicoestimulantes o aadrenérgicos o para TDAH




Manejo en urgencias

Conocer estado y tratamiento del paciente
Situacion respiratoria

Estado cardiolégico

Sintomas endocrinologicos

Manejo ortopédico (FRACTURAS)
Transporte

Precaucién anestésica (evitar anestésicos inhalados, como halotano,
1sofluorano)

Birnkrant DJ, Bushby K et al. Lancet Neurol 2018




Manejo endocrino

 Problemas
» Fallo crecimiento
* Pubertad retrasada

» Insuficiencia adrenal




4 anos

MESETA

13 anos

C. PALIATIVOS

Enfermedad crénica, progresiva sin tratamiento curativo

Toma decisiones dificiles

Control de sintomas en fases avanzadas

Apoyo en Coordinacion

Tratamiento domiciliario
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CONCLUSIONES

DMD es una enfermedad progresiva con afectacion
multisistémica

Requiere participacion de varios especialistas con
conocimientos de la enfermedad

Obligatoria la coordinacion de terapias

Seguimiento e intervenciones protocolizadas
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DMD Genomic location: Chromosome X Reference GRCh37.p13 NC_000023.10
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Doorenweerd N et al. Timing and localization of human dystrophin isoform expression provide insights
into the cognitive phenotype of Duchenne muscular dystrophy. Sci Rep. 2017 Oct 3;7(1):12575. doi: 10.1038/s41598-017-12981-5.




Distribucion Distrofina en adulto (n=6)

Samples (n)
14
47
67
118
15
148
Thalamus 209
Insula as
Parahippocampal gyrus ] s8
Temporal lobe a7
Frontal lobe §87
Globus pallidus 4 r 9
Parletal lobe | 230
Mesencephalon 170
Basal forebrain ! . n
Striatum * . 170
Myelencaphalon . o
Occipital lobe X3
L 15
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= Pons ‘ 1 165
Cerebellum = ] - 388
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