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RESUMEN

Las distrofias musculares (DM) son enfermedades genéticas que causan debilidad y degenera-
cién progresiva del musculo. La Guia de prdctica clinica para la deteccion temprana, atencion
integral, seguimiento y rehabilitacion de pacientes con diagnostico de distrofia muscular de-
sarrollé recomendaciones para la atencion integral de pacientes con las DM mds comunes. Se
utilizé la Guia metodologica para la elaboracion de guias de préctica clinica con evaluacion
econdmica en el sistema general de seguridad social en salud colombiano, que incluye princi-
palmente el uso de la metodologia GRADE. EI siguiente articulo recoge las recomendaciones
relacionadas con el tratamiento quirtrgico y de rehabilitacién de las personas con DM. Se
recomiendan, en general, la cirugia de fijacion espinal, de alargamiento del tendén de Aqui-
les, de fijacion escapular y de alargamiento tendinoso; los dispositivos de presion positiva, la
terapia respiratoria, los ejercicios de fortalecimiento subméximos y aerébicos, evitar la inmo-
vilidad prolongada, el uso de ortesis rodilla tobillo pie, las sillas de ruedas manual y motoriza-
das, examinando previamente la factibilidad de Ia prescripcién y al paciente, la intervencién
psicoldgica, la terapia familiar y el uso de escalas funcionales. No se recomiendan las ortesis
espinales, los ejercicios de alta resistencia y las terapias ludicas y recreativas.
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SUMMARY

Surgical and rehabilitation treatment for patients with
Muscular Dystrophies. Evidence-based recommenda-
tions for clinical practice guidelines in Colombia

Muscular dystrophies (MD) are genetic diseases that
cause progressive weakness and degeneration of mus-
cles. The Guide to clinical practice for early detection,
comprehensive care, monitoring and rehabilitation of
patients diagnosed with muscular dystrophy develo-
ped recommendations for the comprehensive care of
patients diagnosed with the most common MD. The
Methodological guide for the development of clinical
practice guidelines with economic assessment in the
general social security system in health of Colombia
was used, which mainly includes the use of the GRADE
methodology. This article includes recommendations
related to the surgical and rehabilitation treatment of
people with MD. In general, we recommend spinal
fixation surgery, elongation of the Achilles tendon,
scapular fixation and tendon elongation; also the
use of positive pressure devices, respiratory therapy,
exercises of submaximal strengthening and aerobics,
avoid prolonged immobility, use of knee ankle foot
orthotic, manual and motorized wheel chairs, pre-
viously examining the feasibility of prescribing them
and the patient, psychological intervention, family
therapy and the use of functional scales. Spinal ortho-
ses, high resistance exercises and leisure and recrea-
tional therapies are not recommended.

KEY WORDS

Clinical Practice Guidelines: Evidence-based deci-
sions; Muscular dystrophies

INTRODUCCION

Las distrofias musculares (DM) son enfermedades ge-
néticas que causan debilidad y degeneracion progre-
siva del musculo. Son causadas por anormalidades en
las proteinas relacionadas con la membrana muscu-
lar y existen méas de 60 formas que varian tanto en la
edad de inicio, la progresion y el patron de musculos
afectados como en la naturaleza misma del defecto.
Algunos tipos de distrofia afectan el corazén y secun-
dariamente pueden hacerlo con la funcion pulmonar
y de otros érganos (1).

Las distrofias musculares de Duchenne (DMD) y Bec-
Rer (DMB) son las formas méas comunes de la infancia.
La DMD afecta a 1 de cada 3500 hombres nacidos vi-
vos, la DMB es la segunda mas comun y afecta a 1 de
cada 30 000 hombres nacidos vivos (2). Se ha estima-
do que las distrofias miotdnicas afectan a 12,5 de cada
100 000 nacidos vivos. Los reportes de frecuencia de
sus subtipos son muy variables, un estudio en Fin-
landia encontré que la DMT tipo 1 o enfermedad de
Steinert (DMT1) afecta a 1 de cada 2760 y la DMT tipo
2 o miopatia mioténica proximal o sindrome de Ric-
Rer (DMT?2) a 1 de cada 1830 (3). La distrofia muscular
facioescapulohumeral (DMFSH) afecta a 1 de cada
20 000 personas (4). Finalmente, la distrofia cinturas
afecta de 5 a 70 por cada millén de habitantes (1).

Las DM se pueden clasificar de acuerdo con su me-
canismo de transmision genética en autosémicas do-
minantes o recesivas y en las ligadas al cromosoma
X. También se pueden clasificar con base en la defi-
ciencia estructural y funcional del complejo proteico
como: distrofinopatias (DMD y DMB), laminopatias,
sarcoglicanopatias, fuRupatias, pompatias, disferlino-
patias, calpainopatias, miotilinopatias y caveoilino-
patias (1).

Las DM pueden afectar diferentes etapas de la vida. La
edad de inicio varia segun el tipo de distrofia; puede
ser congénita, en la infancia o en la adultez entre los
20 y 30 anos, e incluso en la senectud. El diagnostico
se basa en la sospecha clinica, apoyada por los hallaz-
gos de laboratorio como los niveles de creatincinasa,
el electrodiagnéstico, la biopsia muscular y el diag-
noéstico molecular (1, 5, 6).

La Guia de prdctica clinica para la deteccion tempra-
na, atencion integral, seguimiento y rehabilitacion de
pacientes con diagnostico de distrofia muscular, pu-
blicada en 2014, desarrolld recomendaciones para la
atencion integral de pacientes con sospecha o diag-
nostico de DMD, DMB, DMT1, DMT2, DMFSH y de dis-
trofia muscular cinturas (DMC). No se incluyeron los
pacientes con distrofias musculares congénitas (en-
fermedad de Ullrich, sindrome de espina rigida, en-
fermedad multintcleo, distrofia muscular congénita
por déficit de merosina), ni con la distrofia muscular
Emery Dreifuss.

Esta guia fue financiada por el Ministerio de Salud y
Proteccidn Social, por medio de la convocatoria 563
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del Departamento Administrativo de Ciencia, Tecno-
logia e Innovacién (Colciencias). Requirid el trabajo
conjunto de la Pontificia Universidad Javeriana, la
Universidad Nacional de Colombia y la Universidad
de Antioquia, que constituyeron la Alianza CINETS
(Centro Nacional de Investigacién en Evidencia y
Evaluacién de Tecnologias en Salud), y las Asociacio-
nes cientificas de Medicina Fisica y Rehabilitacién,
Neurologia, Neurologia Infantil y Fisioterapia.

METODOLOGIA

Dara el desarrollo de esta guia de préctica clinica se
utilizo la metodologia de la Guia Metodologica para
la elaboracion de Guias de Prédctica Clinica con Eva-
Iuaciéon Econdmica en el Sistema General de Seguri-
dad Social en Salud Colombiano (7).

El Grupo Desarrollador de la guias estuvo compuesto
por Expertos Temadticos en diferentes areas incluyen-
do epidemiologia clinica, neurologia, neurologia in-
fantil, medicina fisica y rehabilitacion, salud publica,
patologia, genética, fisioterapia, terapia ocupacional
y nutricion; también, por representantes de las socie-
dades cientificas, economistas, expertos en imple-
mentacién y un grupo de apoyo con bibliotecdlogos,
profesionales en gerencia de sistemas de informacién
en salud, estudiantes de medicina y residentes de Me-
dicina Fisica y Rehabilitacién y Neurologia.

Este grupo hizo una declaracion de conflicto de in-
tereses. Se hicieron las preguntas con la estrategia
PECOT. Las preguntas se plantearon en cada uno de
los aspectos del proceso de atencion en salud en el
que los usuarios de la guia y los pacientes tienen que
tomar decisiones con respecto a intervenciones espe-
cificas. Para la respuesta a cada pregunta se llevd a
cabo una revision sistematica de la literatura cientifi-
ca (busqueda, seleccion, extraccion de informacion,
apreciacion critica de la calidad y elaboraciéon de
tablas de evidencia). Las bases de datos usadas para
la busqueda de la informacion de la guia fueron las
siguientes: MedLine, Embase, Clinical Trials, LILACS,
Bireme, Current Controlled Trials, The Cochrane Li-
brary, NHS Evidence, UpToDate, Clinical Evidence,
TripDatabase, NCG National Guideline Clearinghou-
se, NeLH National Electronic Library for Health, Han-
dbook of UK and European, CMA Infobase, Patient,
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GUIA SALUD, AEZQ/AQuMed, NHMRC, NICE, Guide-
lines International Network, NZGG New Zeland Gui-
delines Group, SING Scottish.

Se utilizo la estrategia GRADE para evaluar la calidad
del cuerpo de la evidencia; la fuerza de las recomen-
daciones se calificd en cuatro categorias: Fuerte y Dé-
bil A FAVOR del uso de una intervencién, Fuerte y Dé-
bil EN CONTRA de una intervencion (8). La calidad de
la evidencia fue: Alta, Moderada, Baja o Muy baja. Lo
anterior implicé elaborar las recomendaciones con
base en el consenso de todo el grupo de expertos, los
valores y preferencias de los pacientes y las posibles
implicaciones sobre los recursos. Para mayor detalle
sobre la metodologia utilizada, por favor remitirse al
articulo principal sobre metodologia disponible tam-
bién en este suplemento.

Las recomendaciones quirtrgicas se elaboraron con
el consenso de los expertos debido a la baja 0 muy
baja calidad de la evidencia. Se tuvieron en cuenta [os
factores adversos como la mortalidad y la morbilidad
descrita para cada intervencién y el balance entre los
riesgos y los beneficios. Lo anterior llevo a plantear las
recomendaciones como débiles teniendo en cuenta el
balance entre los riesgos y beneficios y no tenemos in-
formacion de la relacion costo-beneficio en Colombia.

Para las intervenciones de Rehabilitacion como el
ejercicio terapéutico, las intervenciones de sicologia
y la terapia familiar se tuvo igualmente en cuenta el
conseso de los expertos y el punto de vista de los pa-
cientes. En estos la calidad de la evidencia fue baja o
muy baja pero los efectos adversos de las intervencio-
nes son pocos por lo que el balance beneficio riesgo
favorece la intervencién. En estas tampoco conoce-
mos la relacién costo- beneficio para Colombia.

Las recomendacion para las ortesis rodilla, tobillo, pie
(ORTDP) se hizo también con base en la opinidén de los
expertos aqui se tuvo en cuenta el riesgo de las ciru-
glas previas que se deben hacer antes de adaptar las
ortesis y por esto la recomendacién fue débil.

En las recomendaciones de la silla de ruedas con ca-
lidad de la evidencia muy baja, se tuvo en cuenta el
consenso de los expertos, los beneficios claros a favor
de esta intervencién para los pacientes, los cuidado-
res y los pocos riesgos que implica este dispositivo.
No conocemos la relacién costo beneficio para Co-
[ombia.
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RECOMENDACIONES Y DISCUSION

En este articulo hablaremos sobre los aspectos mas
importantes de las recomendaciones relacionadas
con el tratamiento quirtargico y de rehabilitacién de
las personas con distrofias musculares.

Cirugia, ortesis y tratamiento expectante para la
escoliosis en la distrofia muscular de Duchenne

Recomendaciones

1. Se sugiere la realizacion de cirugia de fijacion es-
pinal en pacientes con DM y escoliosis >20° para
mejorar la apariencia fisica, el posicionamiento en
la silla de ruedas y la calidad de vida.

Recomendacion débil a favor, calidad de la eviden-
cia muy baja.

2. No se recomienda la utilizacién de Ortesis espi-
nales en pacientes con DM y escoliosis >20° para
preservar la funcion pulmonar, disminuir la disnea
y el dolor, mejorar la apariencia fisica, el posicio-
namiento en la silla de ruedas, ni para mejorar la
calidad de vida.

Recomendacion fuerte en contra, calidad de Ia evi-
dencia muy baja.

La escoliosis es una complicacién frecuente en los pa-
cientes con DM, principalmente en la DMD, con una
prevalencia reportada de 68 % a 90 %. También se re-
porta en la DMFSH y en la DMB; suele aparecer cuan-
do los pacientes pierden la capacidad de caminar. A
medida que empeora la deformidad espinal y la edad
del paciente aumenta, hay empeoramiento de la fun-
cién respiratoria y cardiaca, se puede dificultar cada
vez mas el equilibrio en sedente por la oblicuidad pél-
vica, afectar la apariencia del paciente, su comodidad
y su calidad de vida (9).

Se identificaron 161 registros mediante busqueda sis-
temdtica y de expertos. Se tuvieron en cuenta para

la toma de decisidn, tres revisiones sistematicas: una
del 2007 (10), una del 2013 (11) y otra del 2014 (12).
También se analizaron dos estudios observacionales
no incluidos en estas revisiones sistemadticas (13, 14).
No se encontrd ningin estudio que haya comparado
alguna de las tres intervenciones de nuestro interés.
La evidencia se separd en estudios con Ortesis y en
aquellos que evaluaron la cirugia.

La prevencion del deterioro de la funcién pulmonar
es el principal de los objetivos de la intervencién qui-
rurgica en estos pacientes. La mayoria de los estudios
coinciden en que la funcién pulmonar no mejora tras
la fusidn quirtrgica de la escoliosis en los pacientes
con DMD y que la condicidn respiratoria sigue dismi-
nuyendo durante la adolescencia. No hay evidencia
que confirme que el deterioro en la funcién pulmo-
nar se elimine por la estabilizacién de la curva esco-
lidtica. No esté claro si los pacientes que se someten
a fusion se deterioran mas lentamente que aquellos
que no lo hacen. Debido a Ia falta de estudios contro-
lados, se desconoce si la estabilizacion quirtrgica de
la deformidad mejora la funcién pulmonar. La mayo-
ria de los autores prefieren hacer la cirugia cuando la
deformidad escolidtica estd documentada radioldgi-
camente, con una curva mayor de 20°. Sin embargo,
tampoco hay claridad con respecto a si un retraso en
la cirugia en los pacientes més jovenes permite que la
curva progrese aun mas, con riesgo de que la funcién
pulmonar y la cardiaca empeoren y puedan aumen-
tar las complicaciones.

En conclusion, los estudios observacionales con alto
riesgo de sesgos, muestran que son inciertos los be-
neficios de la cirugia para correccién de la escoliosis
en la funcién pulmonar y la disnea. Sugieren que la
correccion quirtrgica de la escoliosis puede mejorar
la posicion en sedente, la calidad de vida y la satisfac-
cién del paciente y su familia. Sin embargo, los ries-
gos con la cirugia son importantes. Se presenta una
mortalidad perioperatoria entre 1,4 %y 5 % v la tasa
de complicaciones quirtrgicas puede Ilegar a ser has-
ta del 68 %. Las Ortesis espinales no parecen ser Utiles
en pacientes con escoliosis y distrofia muscular a pe-
sar de no tener evidencia de efectos adversos graves
con el uso de estas (15-20).
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Alargamiento del tendon de Aquiles, ortesis
tobillo pie y tratamiento expectante para pie
equino en distrofia muscular de Duchenne

Recomendacion

Se sugiere la cirugia de alargamiento del tendén de
Aquiles en nifios con DMD que tengan capacidad de
marcha y deformidad de pie en equino para pre-
servar la capacidad de caminar de forma indepen-
diente sin aumentar el riesgo de infeccion local o
muerte a un ano.

Recomendacion débil a favor, calidad de la eviden-

cia muy baja.

Las contracturas articulares en los miembros inferio-
res de los pacientes con distrofia muscular son una
causa adicional de discapacidad y contribuyen a la
pérdida de la capacidad de marcha. Para evitar la
retraccion del tendon se utilizan ejercicios de estira-
miento, férulas para uso nocturno o la cirugia. Esta
ultima se ha indicado usualmente tan pronto como
las contracturas sean lo suficientemente significativas
como para interferir la marcha; luego de la cirugia se
le prescriben Ortesis para intentar prolongar la capa-
cidad de caminar del paciente, por lo cual la cirugia
no excluye el uso de la ortesis.

Se identificaron 35 registros mediante busqueda sis-
tematica y de expertos. En el andlisis se incluyeron
ocho estudios, tres revisiones sistematicas, un ensayo
clinico y cuatro estudios observacionales (21-28). La
calidad de los estudios evaluados es muy baja. La ma-
yoria son series retrospectivas de casos y revisiones
sistemaéticas con alta heterogeneidad que incluyen di-
versas enfermedades en los analisis y con solo un es-
tudio para la poblacién con DMD. Las complicaciones
reportadas en la cirugia tienen que ver con procesos
de edema y cicatrizacion. Se ha reportado pérdida de
la funcionalidad en alargamientos inadecuados. No
hay reportes sobre infecciones o muerte. Al realizar
un balance global de los estudios se encontrd que la
cirugia de alargamiento tendinoso corrigio las defor-
midades, pero no se demostrd que la cirugia precoz
generara algin beneficio sobre la fuerza o la funcion.
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Fijacion escapular

Recomendacion

Se sugiere la realizacién de cirugia de fijacion es-
capular en pacientes con DMFSH que tengan esca-
pula alada y no logren una abduccién activa >90°
pero que logren una flexidon de al menos 100° 0 mas
cuando se fija la escapula manualmente al térax
(maniobra de Horwitz).

Recomendacion débil a favor, calidad de Ila eviden-
cia muy baja.

La escapula alada es una complicacién que se pue-
de presentar cuando hay debilidad de los musculos
toracoescapulares y se describe mas comuUnmente
en la DMFSH. Esta alteracién dificulta la abduccién
del hombro necesaria para actividades de la vida dia-
ria como peinarse, cepillarse los dientes, afeitarse o
alcanzar objetos que estén por encima del hombro;
ademas, puede causar dolor y problemas estéticos.

Se identificaron 14 articulos mediante busqueda ma-
nual, ademas de una guia, una revision sistematicay 8
estudios observacionales, mediante la busqueda siste-
matica; se incluyeron en el andlisis 10 estudios (29-38).

La calidad de la evidencia disponible fue, en general,
baja; todos los estudios son series de casos. Se en-
contré que la cirugia de fijacidon escapular “escapu-
lodesis” en personas con distrofia muscular facioes-
capulohumeral puede mejorar la funcionalidad del
hombro. Las series de casos muestran una morbilidad
importante, al menos en forma transitoria, pero sin
que aumente la mortalidad perioperatoria.

Cirugias de alargamiento tendinoso

Recomendacion

Se sugiere la realizacion de cirugias de alargamien-
to tendinoso en pacientes con distrofia muscular y
contracturas musculares, para mejorar los arcos de
movimiento y prevenir las complicaciones asocia-
das a las contracturas.

Recomendacion débil a favor, calidad de Ila eviden-
cia muy baja.
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Las contracturas en las distrofias musculares resultan
de la debilidad muscular y la degeneracion fibroadi-
posa de las fibras musculares. La pérdida del arco de
movimiento puede interferir con la posicién en Ia
silla de ruedas o el uso de Ortesis e incluso del cal-
zado, causar dolor en las articulaciones, dificultar
los traslados, la movilidad en la cama y el vestido;
problemas funcionales que sobrecargan atin mas las
demandas puestas en los cuidadores del paciente. De
ahi que la prevencién de las deformidades sea una
meta primaria en el tratamiento de los pacientes con
DM. EI control de las contracturas puede permitirle
al paciente con distrofia muscular mantener algo de
marcha a pesar de la debilidad muscular. Las Ortesis y
los programas de rehabilitacidn con ejercicios de es-
tiramiento pueden no ser suficientes para prevenir el
desarrollo o la progresién de las contracturas, de ahi
que se recurra a la cirugia para corregirlas.

Se incluyeron 13 estudios en el analisis. Se identifica-
ron una guia, dos revisiones sistemaéticas, un ensayo
clinico, 8 estudios observacionales y una revisiéon de
tema (24, 28, 39-49).

La calidad de la evidencia es baja 0 muy baja, se trata
generalmente de series de casos. Los estudios se enfo-
can basicamente en pacientes con DMD. Las series de
casos quirurgicos muestran morbilidad y mortalidad
perioperatorias muy bajas. En general, las cirugias de
alargamiento tendinoso mejoran los arcos de movi-
miento, lo cual, en algunos casos, permite prolongar
el tiempo de ambulacion independiente o con Ortesis
de los pacientes con distrofia muscular. La efectividad
de los ejercicios de estiramiento es mas controversial;
sin embargo, por ser una estrategia de mas facil im-
plementacion y pocos efectos secundarios podria re-
comendarse para los pacientes con DM.

Uso nocturno de dispositivos de presion positiva

Recomendaciones

1. Se sugiere el uso diurno de dispositivos de pre-
sidn positiva no invasivos en pacientes con distrofia
muscular de Duchenne con disfuncién respiratoria
con sintomas de hipoventilacién diurna (Volumen
Espiratorio Forzado 1 <40 % predicho, Capacidad
Vital Forzada <1.250 mL) o hipercapnia (CO2 >45
mm Hg) o hipoxemia (O, < 92 %) para reducir la
mortalidad y mejorar la hipoxemia y la hipercapnia.

Recomendacion débil a favor, calidad de la eviden-

cia muy baja.

2. Se sugiere el uso nocturno de dispositivos de
presién positiva no invasivos en pacientes con hi-
percapnia o con sindrome de apnea hipopnea del
sueno, para reducir la mortalidad y mejorar la hi-
poxemia y la hipercapnia.

Recomendacion débil a favor, calidad de la eviden-
cia muy baja.

3. Se sugiere el uso nocturno de dispositivos de pre-
sion positiva no invasivos en pacientes con DMT 1y
2 con diagnéstico de sindrome de apnea-hipopnea
del sueno para reducir la mortalidad, mejorar la
disnea y la calidad de vida.

Recomendacion débil a favor, calidad de la eviden-
cia muy baja.

La debilidad de los musculos respiratorios es inevita-
ble en enfermedades neuromusculares como las DM,
y es la causa mas comun de infecciones respiratorias,
ingreso hospitalario y muerte prematura, por o cual
la ventilacién es una parte importante del tratamien-
to (50). Los dispositivos de presidon positiva mas uti-
lizados son el CPAP (presion positiva continua) y el
BiPAP (presion positiva binivel).

Se identificaron 201 estudios y se incluyeron 10 para
la elaboracion de la recomendacion (50-59). La ca-
lidad de la evidencia fue, en general, muy baja. La
mayor parte de los estudios fueron observacionales.
Solo se encontro un ensayo clinico que no respondia
totalmente la pregunta. Para la misma pregunta, pero
en pacientes con DMT 1y 2 se tuvieron en cuenta 3
estudios de 87 encontrados (51, 60, 61).

Terapia respiratoria en distrofia muscular de
Duchenne

Recomendaciones

1. Se sugiere utilizar un protocolo de asistencia de la tos,
segun el estado pulmonar funcional de cada caso, ba-
sado en la medicion de pico flujo de tos y/o la presion
espiratoria méxima y los sintomas respiratorios para
disminuir las hospitalizaciones y complicaciones en pa-
cientes con distrofia muscular de Duchenne o Becker.

Recomendacion débil a favor, calidad de Ia eviden-
cia muy baja.
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9. Se sugiere la implementacion de terapia de reclu-
tamiento de volumen pulmonar, desde el inicio del
descenso de la capacidad vital forzada por debajo
del 50 % de Io predicho en pacientes con distrofia
muscular de Duchenne o Becker.

Recomendacion débil a favor, calidad de Ia eviden-

cia muy baja.

Los pacientes con DMD y DMB pueden tener compli-
caciones respiratorias a lo largo de su vida. La debili-
dad de los musculos de la respiracién y los trastornos
secundarios en la pared toracica, como la escoliosis,
dan como resultado una alteracién mixta con dismi-
nucioén de los volumenes respiratorios por hipoven-
tilacion y restriccion mecanica. A pesar de ser una
causa mayor de mortalidad, en general el diagndstico
y el tratamiento son inadecuados. En la actualidad se
cuenta con mayores y mejores posibilidades de inter-
venir de manera oportuna y enérgica, por Io cual es
esencial buscar activamente estas alteraciones y brin-
dar mejor informacién al paciente y su familia.

Se encontraron 48 articulos, de los cuales solo se in-
cluyeron 7 para la elaboracion de la recomendacioén.
La calidad general de la evidencia fue muy baja. To-
dos los estudios fueron de tipo observacional: cohor-
tes, casos y controles y series de casos, principalmen-
te, ademas de 3 reportes de consenso de expertos y
una revision sistemaética de la literatura (53, 58, 62-66).

Se reportaron complicaciones tras el uso de apoyo
de terapia respiratoria con aparato de insuflacion-
exsuflacion mecdnica, para la tos, con los siguientes
signos: distension abdominal, né&useas, bradicardia
y taquicardia. Los efectos adversos descritos para el
apoyo respiratorio para prevenir complicaciones se-
cundarias a hipoventilacién o disminucién en la efec-
tividad de Ia tos, son escasos y menores, y no se los
consider¢ relevantes.

Ejercicio terapéutico

Recomendaciones

1. Se recomienda la realizacion de ejercicios de forta-
lecimiento submaximos y aerébicos dentro de limites
confortables en los pacientes con distrofias muscula-
res para preservar la independencia funcional.

Recomendacion fuerte a favor, calidad de Ila eviden-

cia baja.
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2. No se recomienda la realizacién de ejercicios de
alta resistencia, ni los excéntricos en los pacientes
con distrofias musculares.

Recomendacion fuerte en contra, calidad de Ila evi-
dencia baja.

3. Se recomienda evitar la inmovilidad prolonga-
da en todos los pacientes con distrofias musculares
para preservar la independencia funcional.

Recomendacion fuerte a favor, calidad de la eviden-
cia baja

La debilidad y la fatiga son dos sintomas comunes en
las distrofias musculares. Se han utilizado diferentes
modalidades de ejercicio. Una de ellas es el ejerci-
cio de fortalecimiento muscular, que puede ser de
resistencia maxima (con cargas cercanas a 1 repeti-
cién maxima -1RM-) o de resistencia subméaxima en
los cuales se utilizan repeticiones con un porcentaje
determinado de 1RM (usualmente 60 %-80 %). Estos
ejercicios se pueden hacer en forma isométrica, isoto-
nica o excéntrica. La otra modalidad utilizada son los
ejercicios aerdbicos que pretenden mejorar la capaci-
dad cardiovascular mediante el movimiento de gran-
des grupos musculares. Como tercera modalidad, en
el cuidado usual de estos pacientes, se suelen hacer
ejercicios de estiramiento para prevenir las contrac-
turas.

Los pacientes con distrofia muscular a menudo Ile-
van un estilo de vida sedentario, no solo por su enfer-
medad, sino porque, incluso, el personal de salud les
recomienda no hacer ejercicios intensos por la posi-
bilidad de empeorar el dafio muscular en unas fibras,
en las que, tedricamente, el sarcolema no provee su-
ficiente estabilidad mecdnica para tolerar el ejercicio.
Tradicionalmente se ha pensado que las contraccio-
nes musculares durante el ejercicio pueden acelerar
la progresién de la enfermedad. Esta recomendacion
de no hacer ejercicio crea un circulo vicioso de des-
acondicionamiento y ganancia de peso que aumen-
tan la discapacidad.

Se identificaron 253 articulos mediante busqueda sis-
tematica y manual; de estos, 19 contestaban la pre-
gunta: dos revisiones sistematicas, tres ensayos clini-
cos y 14 estudios observacionales. Sin embargo, para
responder la pregunta se utilizd solo una revision sis-
temadtica del 2013 que cumplia con todos los criterios
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de calidad necesarios y era ademas la evidencia mas
reciente (67).

En los estudios realizados con ejercicio de baja inten-
sidad no se reportd aumento de enzimas musculares
(CPK o mioglobina) como medida indirecta del dafo
de la fibra muscular en pacientes con DMT, DMC,
DMB, DMFSH. En los estudios con ejercicios de alta in-
tensidad se reportan aumento de la CPK, disminucidon
de la fuerza o mialgias, més notorios en pacientes con
distrofinopatias que en los otros tipos de distrofias. La
ganancia de fuerza o de resistencia obtenida puede
ser atil para el paciente. Sin embargo, no es claro el
papel del ejercicio a largo plazo. No se sabe si los be-
neficios se mantengan en el tiempo o si pueden te-
ner consecuencias perjudiciales y empeorar el dano
muscular. De acuerdo con la evidencia encontrada,
se desconoce la efectividad de los ejercicios de esti-
ramiento.

Ortesis y ayudas para la marcha

Recomendacion

Se sugiere el uso de ortesis rodilla tobillo pie (ORTP)
en ninos con DMD que tengan capacidad de mar-
cha, con el fin de prolongar el tiempo de bipedes-
tacion, la marcha asistida y reducir la gravedad de
la escoliosis.

Recomendacion débil a favor, calidad de la eviden-

cia muy baja.

Se han usado las ortesis en muchas enfermedades
neuromusculares, especialmente en los niflos con dis-
trofia muscular de Duchenne para tratar de prolongar
la marcha cuando empiezan a necesitar asistencia de
elementos externos. Tanto las 6rtesis tobillo, pie (OTP),
como las oOrtesis rodilla, tobillo, pie (ORTP) se han uti-
lizado para tratar de asistir la marcha o prevenir las
contracturas. Las ORTP se usan frecuentemente des-
pués de procedimientos quirtrgicos en los miembros
inferiores, especialmente alargamientos del tendén
de Aquiles o de la banda iliotibial, y en transferencias
tendinosas como las del tibial posterior; se ha encon-
trado ademaés que pueden ser de gran ayuda en las
etapas tardias de ambulacion y en la no ambulatoria

temprana para ayudar a ponerse de pie y a la ambu-
lacion limitada con fines terapéuticos.

Existen algunas dudas sobre la posibilidad de que las
Ortesis realmente permitan una marcha funcional en
los ninos y algunos piensan que es mas sensato iniciar
el entrenamiento en una silla de ruedas para asistir
una movilidad funcional; sin embargo, otros conside-
ran que con las Ortesis es posible prolongar el tiempo
de marcha y evitar por algunos afnos el uso de la silla
de ruedas.

Se identificaron 27 estudios y se incluyeron 4 en el
analisis: una revision sistematica publicada en el afio
2000 y tres estudios observacionales, principalmente
series de casos. No se encontraron estudios con OTP
Toda Ia poblacién identificada en los estudios fue de
pacientes con DMD (21, 68-70).

Los estudios identificados sugieren que las ORTP pro-
longan el tiempo de marcha sin necesidad de estar
completamente dependientes de una silla de ruedas
hasta por tres afnos, al igual que la capacidad de bipe-
destacion y de marcha con asistencia. También pare-
ce que pueden prolongar el tiempo de aparicién de la
escoliosis y disminuir su gravedad.

En general, hay evidencia de aceptacion en los fami-
liares y los nifios con el uso de las ORTP pero con
necesidad de preparacion psicoldgica y seguimiento
psiquiatrico en caso de ser necesario. Se debe tener
presente que el uso de las ORTP estd generalmente
asociado a la necesidad de una cirugia previa en los
tejidos blandos de los miembros inferiores.

Silla de ruedas

Recomendaciones

1. Se recomienda el uso de silla de ruedas manual en
pacientes con distrofia muscular siempre y cuando
tengan la postura adecuada en sedente y la fuerza
necesaria en [os miembros superiores para propul-
sarla, con el fin de mantener la independencia en la
ejecucion de las actividades de la vida diaria.

Recomendacion fuerte a favor, calidad de la evi-
dencia muy baja.
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2. Se recomienda el uso de silla de ruedas con mo-
tor en pacientes con distrofia muscular en el mo-
mento en que no puedan impulsar la silla de ruedas
manual y tengan un control postural deficiente,
con el fin lograr semidependencia en la ejecuciéon
de las actividades de la vida diaria.

Recomendacion fuerte a favor, calidad de la evi-
dencia muy baja.

3. Se recomienda en pacientes con distrofia mus-
cular examinar previamente la factibilidad de la
prescripcion de la silla de ruedas de acuerdo con
el transporte y las condiciones de la vivienda. Eva-
[uar la funcionalidad, determinar las necesidades
de cada paciente y hacerle seguimiento periédico
a la prescripcion de la silla de ruedas.

Recomendacion fuerte a favor, calidad de la evi-

dencia muy baja.

Las caracteristicas clinicas de las distrofias musculares
l[levan, en determinado momento de la enfermedad,
a la prescripciéon de las sillas de ruedas como tnica al-
ternativa para los desplazamientos, y de aditamentos
para asistir la ejecuciéon de las actividades de la vida
diaria. La decisioén respecto a cudndo usar la silla de
ruedas manual, asi como cuando hacer la transicién
a una silla de ruedas eléctrica es un tema de debate
en la actualidad. Sin embargo, independientemente
del tipo de silla de ruedas que se elija inicialmente, la
mayoria de los nifios con DMD finalmente requeriran
una silla de ruedas eléctrica (71). Generalmente en la
fase no ambulatoria temprana (9-11 anos) se inicia el
uso de Ia silla de ruedas por las caidas recurrentes, la
pérdida de la alineacién postural en bipedo y la difi-
cultad para los cambios de posicidon. A medida que la
enfermedad progresa y la debilidad de los miembros
superiores dificulta la propulsién de la silla de ruedas
manual, se cambia a la eléctrica (aproximadamente,
entre los 14 y 15 anos), o que brinda la posibilidad
de desplazarse sin asistencia de otra persona. Existen
otros factores para considerar en el uso de la silla de
ruedas tales como la independencia para las activi-
dades bésicas de la vida diaria y mantener Ios roles
ocupacionales propios de la edad (72, 73).

En las busquedas sistematica y manual se identifica-
ron 116 articulos y se incluyeron 5 para la elabora-
cion de la recomendacién; no se identificaron ensa-
yos clinicos que compararan ambos mecanismos de
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propulsiéon de las sillas de ruedas ni en poblacién con
DM ni en otras poblaciones (71, 72, 74-76).

El uso de la silla de ruedas es inminente en la distro-
fia muscular, la evidencia describe con mayor detalle
en la de Duchenne. La transicién entre una silla de
ruedas manual y una eléctrica es necesaria por la pro-
gresion de la enfermedad. Si el paciente requiere una
silla de ruedas eléctrica, antes de indicarla se deben
considerar varios aspectos: el econdmico, el familiar,
el del paciente (por ejemplo, discapacidad cognitiva)
y el de la movilizacion (falta de transporte acondicio-
nado para silla de ruedas, caracteristicas del entorno,
barreras arquitectonicas, entre otros)

Para indicar el uso de una silla de ruedas eléctrica
se deben tener en cuenta los factores contextuales,
como determinantes en su prescripcion. Si el pacien-
te no es candidato para su uso, los autores proponen
una silla con potencia en llantas o asistida, la cual
facilita la propulsidon en terrenos irregulares. En la
fase ambulatoria tardia, cuando la afectacion de los
miembros superiores sea muy grave, puede ser de
utilidad el uso de la silla de ruedas eléctrica con con-
troles no convencionales activados con la lengua, [os
0jos o sistemas infrarrojos.

Estrategias de terapia familia e intervencion
psicoldgica

Recomendaciones

1. Se recomienda una intervencién psicoldgica en
los pacientes con distrofia muscular y sus cuidadores
para prevenir la depresion, mejorar la salud mental y
los sintomas relacionados con la enfermedad.

Recomendacion fuerte a favor, calidad de Ia eviden-
cia baja

2. Se recomiendan estrategias de terapia familiar en
los pacientes con distrofia muscular y sus cuidado-
res para la buena adaptacién del nifio o el adulto, el
ajuste psicosocial y la funcion familiar.

Recomendacion fuerte a favor, calidad de la eviden-
cia baja.

En los ninos con DM existe un aumento en el ries-
go de alteraciones emocionales y de problemas
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comportamentales y sociales (77); los sintomas mas
comunes son la depresién y el aislamiento social. EI
impacto que implica el diagnéstico de distrofia muscu-
lar y la discapacidad que genera afectan no solamen-
te a la persona que presenta esta enfermedad, sino al
grupo familiar y, muy especialmente, a los cuidadores.
Las investigaciones demuestran que la DMD causa una
alteracion significativa en la vida del cuidador prima-
rio, con consecuencias sobre la calidad de vida de los
padres, aislamiento social y mayores niveles de estrés
y depresion. Se ha reportado que los padres de nifios
con DMD tienen maés probabilidad de sufrir un episo-
dio depresivo mayor, al ser comparados con un grupo
control de padres de ninos sanos, y también se ha in-
formado que estos padres presentan mayores niveles
de estrés, menor autoestima y una percepcion de tener
menor control sobre sus vidas (78). Hasta 60 % de los
padres de nifios con DMD experimentan preocupacion
frecuente por la salud fisica de sus hijos y hasta 45 % la
reportan por la salud emocional de los mismos. En vis-
ta de que la tercera parte de los padres estdn en riesgo
de sufrir un episodio depresivo mayor, comparado con
el 4 % en la poblacién general, de que son frecuentes
las dificultades entre la pareja y que los hermanos sa-
nos de los nifios con DMD también pueden tener alte-
raciones psicoldgicas, se hace necesaria la implemen-
tacion de estrategias de apoyo y garantia de acceso a
los profesionales de la salud mental en intervenciones
psicoldgicas o terapias de apoyo familiar (79). Sin em-
bargo, no esta claro si estas intervenciones son eficaces
para prevenir y mejorar las alteraciones propias de la
poblacién con DM.

Se incluyeron en total 10 estudios para responder am-
bas preguntas. Los estudios identificados son de baja
calidad, revisiones sistematicas realizadas en otras po-
blaciones y la mayoria, estudios descriptivos; aunque
no responden adecuadamente la pregunta, son evi-
dencia de la importancia y la necesidad de un acom-
pafnamiento psicologico individual y familiar. No se
reportaron riesgos con las intervenciones psicologi-
cas o la terapia familiar (78-87).

Estrategias ludicas y recreativas versus
fisioterapia

Se ha reportado que los ninos con DMD presentan
mayores dificultades psicosociales comparados con

aquellos sin discapacidad; son importantes las in-
tervenciones que mejoren la participacion social y
las actividades recreativas (39). Parece ser frecuente
el uso de terapias recreacionales y alternativas y de
medicina complementaria para los pacientes con
DMD y DMB y esta influenciado por la duracién de
la enfermedad, la educacién y los ingresos econo-
micos (88). Existen reportes sobre el potencial de las
terapias recreativas para mejorar la calidad de vida
ninos con enfermedades cronicas. La terapia recrea-
cional, entendida como el proceso sisteméatico con
un propdsito, consiste en la evaluacién, planificacion
e implementacién de programas de recreacion tera-
péutica que beneficien la salud de los participantes,
el estado funcional, el desarrollo personaly la calidad
de vida (89). Diversas actividades dentro de la terapia
recreativa incluyen habilidades para el ocio, activida-
des sociales y con animales. No obstante, se descono-
ce si estas intervenciones son realmente efectivas en
los pacientes con DM. La mayor parte de la evidencia
es de baja calidad y la motivacion de los padres para
este tipo de terapia estd influenciada por la publici-
dad y la promocién en la prensa que pueden crear
falsas expectativas en procedimientos muy cOstOosos
(90).

Recomendacion

No se sugieren las estrategias [udicas o recreativas
en los pacientes con distrofia muscular para mejo-
rar la capacidad de caminar en forma independien-
te y la calidad de vida.

Recomendacion débil en contra, calidad de la evi-
dencia baja.

Se identificaron 328 estudios y se incluyeron 9 en el
anaélisis. Para los pacientes con DM no se encontrd
evidencia de que las estrategias Iidicas o recreativas
mejoren la capacidad de caminar en forma indepen-
diente ni la calidad de vida. Solo un estudio descripti-
vO menciona las experiencias positivas de los padres
y pacientes con terapias recreacionales y de socializa-
cién en el grupo DM para mejorar el bienestar emo-
cional. Los estudios identificados son, en general, de
baja calidad y en poblaciones distintas a la DM, por lo
que se desconocen los beneficios de estas interven-
ciones en la DM. No se conocen los riesgos con las
intervenciones evaluadas y los costos pueden llegar
a ser altos.
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Escalas de seguimiento

Recomendaciones

1. Se sugiere utilizar la escala Muscular Dystrophy
Functional Rating Scale (MDFRS) para la evaluacién
clinica y de seguimiento en las DMD, DMB, DMFSH
y de DMC.

Recomendacion débil a favor, calidad de Ia eviden-
cia moderada.

9. Se sugiere utilizar la escala Egen Klassifikation
(EK) para evaluar la funcién respiratoria en la DMD.

Recomendacion débil a favor, calidad de la eviden-
cia moderada.

3. Se sugiere la escala Muscular Dystrophy Spine
Questionnaire (MDSQ) en pacientes con distrofia
muscular de Duchenne que van a ser sometidos a
cirugia de columna.

Recomendacion débil a favor, calidad de Ia eviden-
cia moderada.

4. Se sugiere la Functional Disability Scale for DM1
Patients, para pacientes con DMT 1y 2.

Recomendacion débil a favor, calidad de Ia eviden-
cia moderada.

5. Se sugiere la escala Pediatric Neuro-QOL para
evaluar la calidad de vida en ninos con DM.

Recomendacion débil a favor, calidad de Ila eviden-
cia moderada.

Las escalas funcionales son instrumentos que evaliian
la condicion de una persona en términos del funcio-
namiento, la independencia en las actividades de la
vida diaria y, en algunas ocasiones, la participacion.
Aportan desenlaces centrados en los pacientes y se
han convertido hoy en dia en herramientas valiosas
para la investigacion, la asistencia y la elaboracién de
guias de prdctica clinica. Existen escalas generales,
que son utiles en varias enfermedades, y especificas
que se desarrollan para un padecimiento y tienen en
cuenta sus particularidades.

En la basqueda se encontraron 88 articulos, se exclu-
yeron 72 porque no respondian la pregunta y 1 por el
idioma. No existen criterios para la evaluacion de la
calidad de la evidencia de las escalas para las guias
de préactica clinica. Se seleccionaron las escala que
fueron mejor disefiadas y que contaron con procesos
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de validacion rigurosos. Ninguna de estas escalas esta
aun traducida al espafiol. Debido a lo anterior y a que
no tienen procesos de validacién o adaptacién cul-
tural en Colombia, la evidencia se calific6 como de
calidad moderada (91-106).

CONCLUSIONES

En general, las intervenciones recomendadas en los
pacientes con DM son las siguientes: las cirugias de
fijacion espinal, de alargamiento del tendén de Aqui-
les, de fijacion escapular y de alargamiento tendino-
so. También los dispositivos de presidon positiva, la
terapia respiratoria, los ejercicios de fortalecimiento
submaximos y aerdbicos, evitar la inmovilidad pro-
longada, el uso de ortesis rodilla tobillo pie, las sillas
de ruedas manual y motorizadas examinando previa-
mente la factibilidad de Ia prescripcién y al paciente,
la intervencién psicoldgica, la terapia familiar y el
uso de escalas funcionales. No se recomiendan las 6r-
tesis espinales para la escoliosis, los ejercicios de alta
resistencia y las terapias ladicas y recreativas.
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