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La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad grave y progresiva que afecta a 1 entre 3.600-6.000 
varones nacidos vivos . Aunque hay guías disponibles para varios aspectos de la DMD, no existen recomendaciones 
integrales de atención clínica. Los Centros de EE.UU. para el Control y la Prevención de Enfermedades 
seleccionaron 84 médicos para desarrollar recomendaciones de cuidado utilizando el RAND Corporation - 
University of California Appropiateness Method (RAM). El grupo de trabajo de consideraciones de cuidados en 
DMD  valoró las  evaluaciones e intervenciones utilizadas en el manejo de los diagnósticos, en gastroenterología y 
nutrición, en rehabilitación , neuromuscular, psicosocial, cardiovascular, respiratorio, ortopédico y aspectos 
quirúrgicos de la DMD. Estas recomendaciones, que se presentan en dos partes, están destinadas a la amplia gama 
de profesionales que atienden a las personas con DMD. Proporcionan un marco para el reconocimiento de las 
 manifestaciones multisistémicas primarias y de las complicaciones secundarias de DMD además de una atención 
multidisciplinar coordinada. En la parte 1 de esta revisión, se describen los métodos utilizados para generar las 
recomendaciones, y la perspectiva global en la atención, el tratamiento farmacológico y el manejo psicosocial. 
 

 

Introducción 
La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD; Referencia 

310200 en el catálogo online de genes humanos y 

desórdenes genéticos OMIM) es una enfermedad ligada 

al cromosoma X que afecta a 1 entre 3.600-6.000 

varones nacidos vivos.
1 -3

 Los individuos afectados 

pueden tener retrasos del desarrollo motor y la mayoría 

no son capaces de correr y saltar correctamente debido a 

la debilidad muscular proximal, que también resulta en 

el uso de la clásica maniobra de Gowers cuando se 

levantan del suelo. La mayoría de los pacientes son 

diagnosticados aproximadamente a los 5 años de edad, 

cuando su capacidad física diverge notablemente de la 

de los otros niños de su edad.
4
 Sin tratamiento, la fuerza 

muscular se deteriora, y los niños requieren el uso de 

una silla de ruedas antes de la adolescencia. Surgen 

complicaciones respiratorias, ortopédicas y cardiacas, y 

sin intervención, la edad media de la muerte es 

alrededor de los 19 años. También se pueden presentar 

disfunciones cognitivas no progresivas.
5
 

La DMD se produce como resultado de mutaciones 

(principalmente deleciones) en el gen de la distrofina 

(DMD ; locus Xp21.2). Las mutaciones conducen a la 

ausencia o defecto en la proteína distrofina, lo que 

resulta en la degeneración progresiva de los músculos, 

conduciendo a la pérdida de la capacidad de caminar de 

forma independiente a la edad de 13 años.
6
 La expresión 

fenotípica variable se relaciona principalmente con el 

tipo de mutación y afecta a la producción de distrofina . 

Formas alélicas más moderadas de la enfermedad 

también existen, incluyendo la distrofia muscular 

intermedia y la distrofia muscular de Becker, que 

causan la pérdida de la deambulación hacia los 13-16 

años o mayores de 16 años, respectivamente. Con el uso 

de corticosteroides para prolongar la capacidad de 

caminar, estos límites son menos estrictos. Sin embargo, 

que estos fenotipos existan es importante, y si la 

progresión es más leve de lo esperado para la DMD, se 

deben hacer evaluaciones para estas formas alternativas. 

Algunos pacientes con mutaciones de distrofina también 

tienen un fenotipo cardiaco aislado.
7-12

 

Aproximadamente el 10 % de las mujeres portadoras 

muestran algunas manifestaciones de la enfermedad que 

pueden incluir o incluso afectar exclusivamente a 

funciones cognitivas y/o cardiacas.
13 - 15

 Aunque el 

trastorno en las niñas afectadas es, por lo general, 

mucho más suave que en los niños, algunos casos tienen 

una gravedad similar a la observada en chicos 

afectados.
13 – 15 

Aparte de algunos casos en que se asocia 

a reordenamientos cromosómicos, la mayoría de las 

niñas se asume que  están  afectadas como resultado de 

la inactivación X sesgada . 

La base molecular de la DMD se conoce desde hace 

más de 20 años. 
16, 17

 Muchas estrategias terapéuticas 

prometedoras se han ido desarrollado desde entonces en 

modelos animales.
18

 Estudios en humanos de estas 

estrategias han comenzado, conduciendo a la esperanza 

de tratamientos definitivos para esta enfermedad 

incurable actualmente.
18

 Aunque  los tratamientos 

específicos para DMD aún no han llegado a la clínica, la 

historia natural de la enfermedad puede cambiar por la 

focalización de las intervenciones para las 

manifestaciones conocidas y las complicaciones. El 

diagnóstico puede hacerse rápidamente, la familia y el 

niño pueden estar bien apoyados, y las personas con 

DMD pueden alcanzar todo su potencial en la educación 

y el empleo. Los  corticoides, las intervenciones 

respiratorias, cardíacas, ortopédicas y de rehabilitación 

han llevado a mejoras en la función, la calidad de vida , 

la salud y la longevidad y los niños que son 

diagnosticados hoy en día ,tendrán la posibilidad de que 

su esperanza de vida esté en la cuarta década.
19 -32
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Las organizaciones de apoyo informan de variables e 

inconsistentes cuidados de la salud en individuos con 

DMD. Aunque el manejo clínico precoz y preventivo de 

DMD es esencial, solo existen recomendaciones en unas 

pocas áreas. Ocuparse de las muchas complicaciones de 

la DMD de una manera integral y consistente es crucial 

para la planificación de ensayos multicéntricos, así 

como para mejorar la atención en todo el mundo. 

El desarrollo y la implementación de recomendaciones 

de cuidados de forma estandarizada fueron inicialmente 

enfatizadas por las principales figuras implicadas en la 

comunidad DMD, incluyendo agencias 

gubernamentales, médicos, científicos, agencias de 

salud  y organizaciones de apoyo , como Muscular 

Dystrophy Association y Parent Project Muscular 

Dystrophy. En los EE.UU, la Comunidad de Asistencia 

para la Distrofia Muscular, Investigación y Enmiendas 

de Educación dirigió en 2001 el aumento de la 

investigación y de las iniciativas de salud pública para 

las distrofias musculares.
33

 El desarrollo de estas 

recomendaciones de cuidados forman parte de estas 

actividades. En Europa, una comunidad de excelencia 

financiada por la Unión Europea (EC036825), TREAT-

NMD, ha recibido financiación para avanzar en el 

tratamiento y los cuidados de las enfermedades 

neuromusculares, con la estandarización de los cuidados 

en la DMD como una de sus prioridades. Los Centros 

de EE.UU. para el Control y Prevención de 

Enfermedades (CDC), han facilitado el desarrollo de 

estas recomendaciones de cuidado como un esfuerzo de 

colaboración entre todos estos implicados. 

El objetivo de esta revisión es presentar 

recomendaciones para el manejo de la DMD, basadas en 

el análisis de la calificación por expertos independientes 

de valoraciones e intervenciones. Estas 

recomendaciones centran su atención en las muchas 

áreas positivas que promueven el diagnóstico eficiente y 

el manejo efectivo en la DMD. Están destinados a la 

amplia gama de profesionales de la salud que trabajan 

con personas  que tienen DMD y sus familias, desde la 

atención primaria al equipo multidisciplinar. El 

propósito de estas recomendaciones es proporcionar un 

marco para reconocer las manifestaciones primarias y 

las posibles complicaciones y, para planificar el 

tratamiento óptimo entre diferentes especialidades con 

un equipo multidisciplinar coordinado. En la primera 

parte de esta revisión, se describen los métodos 

utilizados y, se proporcionan recomendaciones para el 

diagnóstico, el tratamiento farmacológico y el manejo 

psicosocial. En la segunda parte, 
34

  discutiremos la 

implementación de la atención multidisciplinar. 

 

Métodos 
Se han realizado muy pocos ensayos  aleatorios 

controlados  a gran escala (RCTs) para la DMD. En las 

áreas en  las que tales ensayos existen (por ejemplo, 

para el uso de corticoides), la evidencia que se puede 

derivar de estos estudios se ha destacado. Para la 

mayoría de las otras recomendaciones, el CDC eligió la 

RAND Corporation - University of California 

Appropiateness Method (RAM) para guiar su 

desarrollo.
35

 RAM combina la evidencia científica con 

el juicio colectivo de expertos para determinar la 

conveniencia y la necesidad de la evaluación clínica y 

las intervenciones. A diferencia de los métodos de 

consenso impulsados, RAM preserva la integridad de la 

opinión de los expertos individuales a través de 

calificaciones anónimas e independientes, permitiendo 

áreas de acuerdo , así como áreas de desacuerdo y de 

incertidumbre, para ser reveladas.
35

 Una coalición 

internacional de 84 profesionales experimentados, que 

representan las especialidades involucradas en la 

prestación de los cuidados DMD, fueron nominados por 

sus compañeros  y seleccionada por el CDC y por el 

comité de dirección para servir en uno o más paneles . 

Los expertos calificaron de forma independiente 

intervenciones y evaluaciones utilizadas en el manejo de 

DMD para la adecuación y necesidad basada en 

escenarios clínicos presentados en un formato de matriz. 

Las matrices fueron desarrolladas a partir de una 

extensa revisión de la literatura de artículos relativos a 

las intervenciones y evaluaciones de DMD , añadiendo 

la opinión de expertos. De los 1981 artículos revisados, 

el CDC utilizó 489 artículos en su revisión final. Al 

término de la revisión de la literatura, el CDC y los 

panelistas expertos identificaron los signos y síntomas 

que desencadenan el uso de una herramienta de 

evaluación o intervención, y los factores clínicos que 

deberían ser tomados en cuenta. Sobre la base de los 

aportes de los expertos, el CDC organizó los factores 

clínicos y los signos o síntomas en un formato matriz. 

Cada matriz se dirigía a una evaluación en particular o 

intervención e incluía una pregunta clínica, objetiva, o 

el mayor síntoma  presentado (ver anexo online para los 

escenarios clínicos revisados). 

Los expertos después evaluaron las matrices en tres 

rondas de calificación: dos por conveniencia y una por 

necesidad. En la ronda 1, cada experto anónimamente 

valoró la conveniencia de utilizar una herramienta de 

evaluación en particular o una intervención en 

escenarios clínicos específicos, en una escala ordinal del 

1 al 9. Una intervención o un instrumento de evaluación 

era designado como "apropiado" si el beneficio 

esperado para la salud era mayor que el riesgo previsto, 

con independencia de las implicaciones financieras.
35

 El 

CDC tabuló y analizó las valoraciones medias para cada 

escenario siguiendo las directrices de RAM. Durante las 

reuniones en persona, los expertos panelistas discutieron 

los resultados y editaron las matrices para la ronda 2 de 

adecuación. Después de la ronda 2, el CDC clasificó las 

evaluaciones e intervenciones como "apropiadas", 

"inapropiadas" o " inciertas", e identificaron cualquier 

desacuerdo entre los expertos. 

En la ronda 3, los expertos calificaron las evaluaciones 

y intervenciones que se consideraron apropiadas y sin 

panel de desacuerdo en la ronda 2, como necesarias de 

una escala parecida de 1-9. Los expertos podrían 

calificar una intervención o una herramienta de 

evaluación como "necesaria" si cumplía los siguientes 

cuatro criterios: (1) la intervención o la herramienta de 
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evaluación fue calificada "Apropiada" sin desacuerdo, 

(2) sería inadecuada no ofrecer la intervención o la 

herramienta de evaluación bajo el escenario clínico 

propuesto, (3) hay una posibilidad razonable de que la 

intervención o la herramienta de evaluación beneficie al 

paciente, y (4) la magnitud del beneficio esperado no es 

pequeña.
35

 Ver anexo online para ejemplos de matrices, 

análisis y resultados. Después de tres rondas de 

valoraciones independientes, los panelistas expertos 

revisaron e interpretaron los datos para desarrollar las 

recomendaciones en un documento de relevancia 

clínica. 

Esta revisión de dos partes se concentra en esas 

evaluaciones y las intervenciones que se encontraron 

como "necesaria", "apropiada", e "inapropiada", tal y 

como lo define RAM. Las áreas de desacuerdo o 

incertidumbre se subrayaron si eran particularmente 

pertinentes. Por tanto, estas recomendaciones se basan 

en la Resultados de RAM, excepto en los casos en que 

existan evidencias en los ensayos clínicos, en particular, 

datos de RCT. Hemos tomado nota de que raras veces 

hay pruebas de RCT, para apoyar estas 

recomendaciones. Durante el desarrollo de las 

recomendaciones, los paneles de expertos identificaron 

preguntas clínicas no cubiertas en las matrices 

originales. Donde está indicado, los resultados de RAM 

se complementaron con la literatura y la opinión de 

expertos para proporcionar una imagen completa de 

cuidados recomendados para la DMD.

El equipo multidisciplinar y el conjunto de 
herramientas 
Cada panel define el conjunto de herramientas de 

evaluación e intervenciones aplicables al manejo de la 

DMD (figura 1). El enfoque multidisciplinar para la 

atención de pacientes con DMD y la gama de 

conocimientos técnicos necesarios, son las 

características clave de este proceso. El paciente y su 

familia deberían participar activamente con el 

profesional médico que coordina la atención clínica. 

Dependiendo de las circunstancias del paciente, tales 

como el área/país de residencia o estado del seguro, este 

papel podría ser llevado a cabo por, pero no solo 

limitado a él, un neurólogo o un neurólogo pediátrico, 

un especialista en rehabilitación,  un neurogenetista, un 

ortopedista pediátrico y un pediatra o médico de 

atención primaria. El médico debe ser consciente de los 

posibles problemas y ser capaz de acceder a las 

intervenciones que son las bases para el cuidado 

apropiado en la DMD. Estas incluyen el mantenimiento 

de la salud y el control adecuado del progreso de la 

enfermedad y las complicaciones para proporcionar, de 

forma anticipada, la atención preventiva y el manejo 

óptimo. Las entradas desde diferentes especialidades y 

el énfasis de las intervenciones cambiarán a medida que 

progrese la enfermedad (figura 2). 
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A nivel práctico, el manejo del paciente con DMD en la 

clínica  requiere un  ambiente físicamente accesible   y 

una estructura de aparcamiento con el equipo adecuado 

(por ejemplo, elevadores mecánicos o rampas de 

deslizamiento) y personal capacitado disponible para el 

transporte seguro de los pacientes no ambulatorios. Es 

esencial la experiencia y los medios para obtener 

medidas precisas de peso, altura, y signos vitales, con 

personal debidamente capacitado. Escalas especiales de 

peso, adaptadas a las sillas de ruedas deben estar 

disponibles. Las mediciones de altura para pacientes con 

escoliosis severa no son precisas y pueden ser 

sustituidas por medidas de longitud de brazo. 

 

Diagnóstico de la DMD 

El objetivo es proporcionar un diagnóstico preciso y 

rápido permitiendo el inicio de las intervenciones 

apropiadas, el apoyo continuo y la educación, 

 reduciendo al mínimo el tiempo y el impacto de un 

proceso de diagnóstico potencialmente prolongado. 

Debe ser realizado por un especialista neuromuscular 

que pueda evaluar al niño clínicamente y pueda acceder 

rápidamente a interpretar adecuadamente las 

investigaciones en el contexto de la presentación clínica. 

El seguimiento de la familia y el apoyo después del 

diagnóstico debe aumentar con el apoyo de los 

genetistas y los consejeros genéticos. 

 

Cuando sospechar DMD 
La sospecha del diagnóstico de DMD (figura 3) debe ser 

considerada independientemente de los antecedentes 

familiares y suele ser desencadenada de una de estas 

tres maneras: (1) la más común, la observación de una 

función muscular anormal en un niño varón; (2) la 

detección en un test de un incremento en el suero de 

creatin quinasa para indicaciones no relacionadas, o (3) 

después del descubrimiento del incremento de las 

transaminasas (aspartato aminotransferasa y alanina 

aminotransferasa, que son producidas por el músculo, 

así como por las células del hígado). Por lo tanto, el 

diagnóstico de la DMD debe ser considerado, antes de 

la biopsia hepática, en cualquier niño varón con 

aumento de las transaminasas. Los síntomas iniciales 

podrían incluir empezar a caminar con retraso, caídas 

frecuentes o dificultad para correr y subir escaleras. 

Aunque la DMD normalmente se diagnostica alrededor 

de los 5 años de edad, el diagnóstico podría ser 

sospechado mucho antes, debido a los retrasos en la 

consecución de los objetivos del desarrollo, tales como 

caminar de forma independiente o en el lenguaje; estos 

retrasos han sido documentados prospectivamente 

siguiendo a los pacientes identificados con DMD por el 

screening en recién nacidos.
36

 La presencia del signo de 

Gowers en un niño varón debe activar la posibilidad 

 diagnóstica  de la DMD, especialmente si el niño 

también camina contoneándose al estilo de un pato. 

También puede estar presente el caminar de puntillas, 

pero no es una información adicionalmente útil para 

decidir si se debe sospechar la DMD. En presencia de 

una historia familiar positiva para DMD, debería haber 

un umbral más bajo para la prueba de la creatin quinasa, 

aunque esto estará influenciado por la edad del niño. En 

un niño de menos de 5 años de edad, la sospecha de la 

DMD probablemente no se pueda excluir por completo 

con un examen muscular normal. Sin embargo, con el 

aumento de la edad, un examen muscular normal  hace 

que la probabilidad de que un niño tenga DMD sea 

progresivamente menor. Un niño mayor de 10 años de 

edad con la función muscular normal es  altamente 

improbable que tenga DMD. 
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Confirmación del diagnóstico 
La ruta para confirmar el diagnóstico (figura 3) depende 

de la disponibilidad local de  pruebas rápidas y fiables, 

que deben interpretarse junto con la presentación clínica 

debido a la gama de posible gravedad de las mutaciones 

de la distrofina. Las pruebas para detectar una mutación 

de DMD en una muestra de sangre son siempre 

necesarias, incluso si la DMD es confirmada 

previamente por la ausencia de la expresíón de la 

proteína distrofina en la biopsia del músculo. Los 

resultados de las pruebas genéticas proporcionan la 

información clínica requerida para el asesoramiento 

genético,el diagnóstico prenatal, y la consideración de 

futuras terapias para mutaciones específicas. Los 

diferentes tipos de mutaciones en la DMD pueden ser la 

base genética de la DMD.
12

 Las pruebas genéticas 

comúnmente utilizadas para identificar las mutaciones 

de distrofina son la PCR multiplex,
37 

 la Múltiplex 

Ligation-dependent Probe Amplification (MLPA),
38

 la 

Single-Condition Amplification/Internal Primer 

(SCAIP),
39,40

 y la Multiplex Amplifiable Probe 

Hybridization (MAPH).
40

 La PCR multiplex está 

ampliamente disponible y es la menos costosa, pero sólo 

detecta deleciones y no cubre todo el gen, por lo que 

una deleción puede no  estar siempre completamente 

caracterizada. La MLPA y la MPAH, detectan 

deleciones y duplicaciones y abarcan todos los exones, 

La SCAIP detecta deleciones y proporciona secuencias 

de datos. Ninguna de estas técnicas está universalmente 

disponible. 

Si el análisis por una o más de estas técnicas conduce a 

la identificación y a la caracterización completa de la 

mutación de la distrofina, entonces no es necesario 

realizar más pruebas. Si las pruebas de 

deleción/duplicación son negativas, entonces se debe 

hacer una secuenciación del gen de la distrofina para 

buscar mutaciones puntuales o pequeñas 

deleciones/duplicaciones.
39,40

 La caracterización 

completa de la mutación (puntos finales de deleciones o 

la posición exacta de cualquier mutación puntual) es 

necesaria para permitir la correlación de los efectos 

previstos de la mutación con el marco de lectura del 

gen, que es el principal determinante de la variabilidad 

fenotípica vista en la distrofinopatía,
19,21,22

 así como 

para determinar la elegibilidad de los tratamientos para 

mutaciones específicas en los ensayos actuales.
41–43 

Se 

podría hacer una biopsia del músculo, dependiendo de 

la situación clínica, la disponibilidad de pruebas 

genéticas y las instalaciones del centro donde el 

paciente sea tratado.
44

 Una biopsia abierta de músculo 

es necesaria si el diagnóstico diferencial incluye DMD 

entre otras posibilidades de diagnóstico tales como otros 

tipos de distrofia muscular y, para que estén disponibles 

las cantidades adecuadas de tejido para su posterior 

análisis. Una biopsia con aguja podría ser apropiada si 

la prueba es sólo para DMD o si el médico es experto en 

tomar múltiples núcleos de tejido de pacientes 

pediátricos.
45,46

 En aquellos centros en los que se hace, 

la técnica del conchotome tiene la ventaja de 

proporcionar un muestra más grande que una biopsia 

con aguja de un solo núcleo, y no requiere un 

procedimiento de cirugía abierta.
47,48

 

Las pruebas clave que se hacen en la biopsia muscular 

para DMD son la inmunocitoquímica y la 

 inmunotransferencia de la distrofina, y deben ser 

interpretadas por un experimentado patólogo 

neuromuscular.
7-9

 Una biopsia muscular puede 

proporcionar información sobre la cantidad y el tamaño 

molecular de la distrofina, siempre y cuando la proteína 

esté presente.
7-9,12,44

 La diferenciación entre la ausencia 

total o parcial de la distrofina, puede ayudar a distinguir 

DMD de un fenotipo leve de distrofinopatía.
7-9,12,44  

No 

se requiere el microscopio electrónico para confirmar la 

DMD. 

Las pruebas genéticas, después de un diagnóstico 

positivo en la biopsia de DMD, son obligatorias. Una 

biopsia muscular no es necesaria si el diagnóstico 

genético lo ha confirmado previamente, especialmente 

si algunas familias pueden ver el procedimiento como 

traumático. Sin embargo, si las pruebas genéticas se han 

hecho y no se ha identificado ninguna mutación, pero 

las concentraciones de creatina quinasa han aumentado 

y están presentes signos o síntomas compatibles con la 

DMD, entonces el siguiente paso necesario para el 

diagnóstico es hacer una biopsia de músculo. Este es 

también el caso si hay una historia familiar de DMD y 

una sospecha del diagnóstico, pero no se conoce la 

mutación familiar. 

Mientras que los estudios de electromiografía y 

conducción nerviosa han sido tradicionalmente una 

parte de la evaluación de los niños con sospecha de un 

trastorno neuromuscular, estas pruebas no son 

consideradas por el panel de expertos como indicadas o 

necesarias para la evaluación específica de la DMD. 

………………………………………………………………………………………………………………………………. 

Evaluaciones neuromusculares y esqueléticas 
La evaluación clínica en la DMD incluye tomar un 

estándar médico y una historia familiar y la realización 

de un examen físico, enfocándose principalmente en el 

sistema músculoesquelético y las alteraciones 

funcionales relacionadas. El especialista neuromuscular 

debe tener experiencia en la evolución esperada de la 

DMD para entender las consecuencias de una 

desviación de esa evolución (por ejemplo, la posibilidad 

de un curso más suave podría indicar una 

 distrofinopatía menos severa o la enfermedad más 

grave podría sugerir morbilidad concomitante). Este 

juicio se formará gracias a los resultados en las 

evaluaciones periódicas de la progresión de la 

enfermedad (es decir, la fuerza, la amplitud de 

movimiento, la postura, la marcha, la prueba 

cronometrada),
49

 la monitorización de la capacidad de 

realizar  las actividades de la vida diaria, y la aplicación 

de escalas de la función motora. Estas evaluaciones, que 
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son también utilizadas para informar de decisiones 

sobre intervenciones terapéuticas y monitorizar la 

respuesta a la terapia, se describen en la tabla 1. Estas 

pruebas requieren capacitación y experiencia . La 

elección de las pruebas  a usar en cualquier categoría en 

particular estará influida por los factores locales; la 

coherencia clínica individual es importante para permitir 

la comparación a través del tiempo. 

 
 

Intervenciones farmacológicas para la fuerza y la 
función muscular 

La intervención farmacológica ha comenzado a cambiar 

la historia natural de la DMD, y los nuevos avances y el 

tratamiento más efectivo de la patología subyacente de 

DMD, debería continuar ofreciendo una evolución 

mejor, incluyendo potencialmente las moléculas 

pequeñas y las terapias génicas. Los efectos más 

devastadores y obvios de la DMD se ven en la 

musculatura esquelética con el resultado de pérdida de 

la fuerza y la función. La progresión de la degeneración 

muscular en la DMD está bien documentada tanto en 

términos de fisiopatología y cinesiopatología (con una 

progresión proximal a distal de la debilidad muscular, 

llevando a pérdidas progresivas de las actividades de 

elevación en contra de la gravedad con la eventual 

pérdida de la deambulación).
53-58

 Varios grupos de 

trabajo han abordado tratamientos para optimizar la 

fuerza y la función que incluyen intervenciones 

farmacológicas tales como los glucocorticoides e 

intervenciones de fisioterapia (discutidos en la parte 2 

de esta revisión) incluyendo el uso de ejercicios y 

actividades suaves y ,el manejo del sistema músculo-

esquelético para prevenir/minimizar la contractura y la 

deformidad. 

 
Los glucocorticoides 
Los glucocorticoides son la única medicación 

actualmente disponible para ralentizar la disminución de 

la fuerza muscular y la función en la DMD,
19,20,59-63

 que 

a su vez reduce el riesgo de escoliosis y estabiliza la 

función pulmonar.
61,62

 La función cardiaca también 

podría mejorar , con datos limitados hasta la fecha, 

indicando una disminución más lenta en las medidas 

ecocardiográficas de la disfunción cardíaca, aunque 

estas medidas no son necesariamente predictivas del 
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retraso en los síntomas cardiacos, los signos o con la 

mortalidad relacionada con el corazón.
25,62

 . 

Ensayos control aleatorios (RCTs) iniciales en pacientes 

tratados con prednisona durante un máximo de 6 meses 

mostraron  mejoría en la fuerza muscular, el perfil más 

favorable fue con 0,75 mg/kg al día 
64

 .El uso de una 

dosis más alta de 1,5 mg/kg diaria no resultó más 

efectiva, 
65 

y una dosis más baja de 0,3 mg/kg al día 

resultaba menos beneficiosa. La administración diaria 

era más efectiva que el tratamiento en días alternos.
66

 La 

prednisolona se utiliza a menudo en Europa en lugar de 

la prednisona. Deflazacor, un glucocorticoide similar 

disponible en muchos países, pero no aprobado 

actualmente para su uso en EE.UU., ha mostrado tener 

una eficacia similar con una dosis diaria de 0,9 mg/kg y 

tiene una ligera diferencia en el perfil crónico de 

riesgo.
67,68

 

Estudios posteriores a más largo plazo sobre el uso de 

prednisona/prednisolona y deflazacor se han centrado 

más en su efecto para prolongar la deambulación que en 

la mejoría a corto plazo de la fuerza (es decir, la 

disminución de la función motora se sigue produciendo, 

pero más lentamente).
69,70

 Más recientemente, el 

tratamiento continuado después de que el paciente no 

pueda caminar, también ha mostrado una reducción en 

el riesgo progresivo de escoliosis y en la estabilización 

de las variables en las pruebas de función pulmonar.
61,62

 

Sobre la base de esta convincente literatura, las guías de 

parámetros clínicos y la experiencia del personal, el 

panel de expertos insta encarecidamente a la 

consideración de la terapia con glucocorticoides para 

todos los pacientes que tienen DMD.
19,20

 El resto de esta 

sección proporciona orientación sobre qué información 

clínica es necesaria para determinar cuándo iniciar la 

medicación con glucocorticoides y cómo monitorizar y 

administrar los efectos secundarios. 

El objetivo de la utilización de los glucocorticoides en 

los niños ambulatorios es la preservación de la 

deambulación y la minimización de la afectación 

respiratoria tardía, cardíaca y de las complicaciones 

ortopédicas, teniendo en cuenta los bien descritos 

riesgos asociados con la administración crónica de 

glucocorticoides. Si estas cuestiones son preexistentes, 

el riesgo de efectos secundarios podría incrementarse 

(cuadro 2). Se deben tener en cuenta cuidados 

especiales con estos pacientes a la hora de decidir que 

glucocorticoides hay que suministrarles, cuándo iniciar 

el tratamiento y la mejor manera de monitorizar al niño 

para cualquier problema. Un alto índice de sospecha de 

efectos secundarios relacionados con los esteroides debe 

 ser tenida en cuenta en todo momento. La prevención y 

el manejo de los efectos secundarios deben ser 

proactivos.
59

 Las familias deberían estar provistas de 

una tarjeta de esteroides o algún tipo de notificación 

similar de que el niño está tomando esteroides, un 

listado de consideraciones de cuidados de emergencia 

 de presentación médica aguda, como fractura, infección 

grave, necesidad de cirugía o de anestesia general, para 

avisar a cualquier profesional médico con el que el niño 

pueda entrar en contacto. 

 

Inicio del tratamiento con glucocorticoides 
No existen pautas ampliamente aceptadas en la 

literatura sobre cual es el mejor momento para iniciar la 

terapia con glucocorticoides en un niño ambulatorio con 

DMD. El dictamen del panel de expertos, derivado del 

proceso de RAM, es que el momento del inicio de la 

terapia con glucocorticoides debe ser una decisión 

individual, basada en el estado funcional y también 

teniendo en cuenta la edad y factores de riesgo 

preexistentes para los efectos secundarios adversos. El 

reconocimiento de las tres fases de la función motora en 

DMD (hacer progresos, meseta, y declive) ayuda al 

clínico a tomar esta decisión (figura 4). En todos los 

casos, el calendario de vacunación nacional 

recomendado debe ser completado y la inmunidad a la 

varicela debería establecerse antes de que se comiencen 

a administrar esteroides. 

El comienzo del tratamiento con glucocorticoides no es 

recomendable para niños que aún estén ganando 

habilidades motoras, sobre todo cuando tienen menos de 

2 años de edad. El típico niño con DMD sigue teniendo 

progresos en sus habilidades motoras hasta 

aproximadamente los 4-6 años, aunque a un ritmo más 

lento que sus semejantes.
81

 La posibilidad de uso  de 

glucocorticoides debería ser discutido con los 

cuidadores en esta etapa, en previsión de la meseta en 

las habilidades motoras y el posterior declive. La fase de 

meseta, que podría durar sólo unos pocos meses, puede 

ser identificada cuando no hay más avance en las 

habilidades motoras, pero antes del declive, como 

determina el historial y la prueba cronometrada (tabla 

1). El niño que tarda más tiempo en la prueba 

cronometrada,que pierde una habilidad (como subir 

escaleras), muestra menos resistencia física, o tiene más 

caídas, se encuentra en una fase de declive. Una vez que 

la fase de meseta ha sido claramente identificada, por lo 

general a la edad de 4-8 años, el médico debe proponer 

el inicio de los glucocorticoides a menos que existan 

razones de peso (por ejemplo, mayores factores de 

riesgo preexistentes para efectos colaterales) para 

esperar hasta la fase de declive. Comenzar con los 

esteroides en la fase de declive completa o cuando la 

deambulación es más marginal es todavía 

recomendable, pero puede tener beneficios más 

limitados. 

Estas recomendaciones sobre cuando iniciar el 

tratamiento con glucocorticoides debería de 

interpretarse como un umbral mínimo. Algunos médicos 

prefieren un enfoque más agresivo con un inicio más 

temprano del tratamiento cuando los síntomas clínicos 

aparecen por primera vez, aunque no hay datos 

publicados que lo apoyen, por lo que el panel de 

expertos no cree oportuno empezar con el tratamiento 

de glucocorticoides antes. 

Debido a que la decisión de iniciar los glucocorticoides 

se basa en  evaluaciones de series, así como el informe 
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de los padres, se requiere atención adicional para iniciar 

la terapia con glucocorticoides en una visita inicial o 

una consulta de segunda opinión. La evaluación del 

curso de la función motora del niño (haciendo 

progresos, meseta, y declive) se basa exclusivamente en 

la historia del cuidador en una primera visita, así  que se 

debe de tener cuidado en llegar a estas conclusiones en 

un niño menor de 6 años. Si se inician los 

glucocorticoides en la primera visita, sugerimos que se 

designe un médico en este  tiempo, el cual quedará a 

cargo de monitorizar al niño, especialmente si el médico 

que hizo la recomendación no puede desempeñar este 

papel. 

El uso a largo plazo de glucocorticoides requiere mucho 

compromiso por parte de la familia. Cuestiones 

esenciales para discutir deberían incluir los posibles 

efectos secundarios, la obligación de monitorizar 

estrechamente y gestionar cualquier problema adverso 

que pueda surgir, y el requisito de tener al chico seguido 

de cerca por su médico de atención primaria y por el 

equipo especialista correspondiente. 

 

El uso de glucocorticoides después de la pérdida de la 

deambulación 
En los pacientes que habían utilizado glucocorticoides 

mientras podían caminar, muchos expertos continúan 

con la medicación después de la pérdida de la 

deambulación
62

 con el objetivo de preservar la fuerza en 

las extremidades superiores, reducir la progresión de la 

escoliosis, y retrasar el declive de las funciones 

respiratoria y cardíaca.
19,61,62

 

Las indicaciones para el inicio de los glucocorticoides 

en pacientes no ambulatorios son más relativas que 

absolutas. La eficacia del tratamiento con 

glucocorticoides en prevenir la escoliosis o en la 

estabilización de la función cardíaca o respiratoria en 

este contexto no se conoce, por lo tanto este tema 

requiere más estudio. Sin embargo, los datos limitados 

de ensayos sugieren la estabilización a corto plazo de la 

función pulmonar en los pacientes que acaban de 

convertirse en no ambulatorios.
65

 Si el paciente y el 

cuidador solicitaron el inicio de los esteroides, la dosis 

diaria está indicada si hay estabilidad funcional. Una 

dosis diaria es también apropiada con disminución 

funcional. Sin embargo, hay una gran necesidad en este 

grupo de considerar los efectos de factores de riesgo 

preexistentes, tales como cuestiones de 

comportamiento, riesgo de fractura u obesidad; los 

efectos secundarios requieren estrecha vigilancia. Es 

incierto que los pacientes con la función más limitada 

en las extremidades superiores y  enfermedad pulmonar 

avanzada (tales como los que ya requieren asistencia 

con BIPAP nocturna) puedan beneficiarse de la terapia 

con glucocorticoides La presencia de un 

ecocardiograma anormal o síntomas de insuficiencia 

cardíaca no son contraindicaciones para el tratamiento 

con glucocorticoides, pero su uso  si existe 

miocardiopatía avanzada , podría acarrear mayor riesgo 

de efectos secundarios. 
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Regímenes de glucocorticoides y dosificación 
La conclusión obtenida a través del proceso de RAM 

era que el uso diario de un glucocorticoide es preferible 

a regímenes alternativos (por ejemplo, días alternos, 

dosis altas los fines de semana, o tomarlo 10 días con 

ciclos de descanso de 10 o 20 días,  cuadro 3). Nuevos 

datos extraidos de los continuos estudios y de los 

futuros podrían dar lugar a modificaciones en esta 

recomendación.
82

 La Prednisona (prednisolona) y el 

deflazacort se cree que trabajan de forma similar y 

ninguna tiene un efecto claramente superior en la 

modificación de la disminución motora, respiratoria o 

de la función cardíaca en la DMD.
19,20,59

 La elección de 

que glucocorticoide utilizar depende de la 

disponibilidad legal, el coste, la formulación y la 

percepción de los efectos secundarios en los perfiles 

(figura 4).
19,20,59

 La Prednisona es barata y está 

disponible en comprimidos y en formulación líquida. El 

Deflazacort, donde está disponible, es más caro y está 

disponible en un tamaño de menor número de 

comprimidos, y la formulación líquida no está 

ampliamente disponible. El Deflazacort puede ser 

preferido a la prednisona por algunos pacientes debido a 

la menor probabilidad de riesgo de ganar peso.
19, 

20,59,68,70,83
 La dosis inicial recomendada de prednisona 
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en niños ambulatorios es de 0,75 mg/kg al día y para el 

deflazacort de 0,9 mg/kg al día, tomando la dosis por la 

mañana.
19,20,59

 Algunos pacientes experimentan 

problemas de comportamiento transitorios (por ejemplo, 

hiperactividad, cambios emocionales) durante unas 

pocas horas después del suministro de la medicación. 

Para estos niños, la administración de la medicina por la 

tarde, después de salir de la escuela sería preferible. En 

general, las dosis más altas de glucocorticoides no son 

más efectivas. La dosis mínima efectiva que muestra 

algunos beneficios (aunque no en la medida de posible) 

se cree que es 0,3 mg/kg al día de prednisona.
20,64

 Sobre 

la base de las dosis habituales utilizadas por los 

pacientes con uso continuo de esteroides desde la fase 

ambulatoria, 0,3-0,6 mg/kg al día podría ser una opción. 

No se dispone de datos o un panel de expertos de 

consenso sobre la dosis óptima de medicación de 

glucocorticoides  para pacientes no ambulatorios sin 

tratamiento previo con esteroides. 

 
 

 

Para los pacientes ambulatorios, la dosis de 

glucocorticoides se incrementa comúnmente a medida 

que el niño crece, siempre que los efectos secundarios 

sean manejables y tolerables,
82

 hasta que alcanza 

aproximadamente 40 kg de peso, con una dosis de 

prednisona de aproximadamente 30-40 mg/día ( los 

investigadores clínicos en el grupo de estudio de la 

Distrofía de Duchenne usaban dosis de 40 mg; Pandya 

S, todavía sin publicar) y una dosis de deflazacort de 

36-39 mg/día.
62

 Los adolescentes no ambulatorios 

mantenidos con terapia crónica de glucocorticoides 

están por lo general por encima de los 40 kg de peso 

corporal y la dosis por kilogramo a menudo se deja 

bajar hasta 0,3-0,6 mg/kg al día, rango para prednisona 

o deflazacort, que todavía lleva a beneficios 

sustanciales.
61,62

 Un enfoque alternativo es  no aumentar 

la dosis de los glucocorticoides a medida que el niño 

crece, manteniendo la dosis inicial. La comparación en 

la efectividad o en los efectos secundarios de este 

enfoque alternativo, en relación con el enfoque principal 

de incrementar la dosis con la edad, no se conoce. 

Para los pacientes con una dosis relativamente baja de 

glucocorticoides (menos de la dosis inicial por kg de 

peso corporal) y mostrando un declive funcional, el 

panel de expertos consideró que es necesario considerar 

un ajuste de rescate funcional. La dosis de 

glucocorticoides se incrementa hasta la dosis objetivo y 

el paciente se vuelve a evaluar para ver los beneficios y 

tolerabilidad en 2-3 meses. También podría ser 

razonable aumentar la dosis en un paciente individual 

más allá de la dosis objetivo típica de esta 

configuración, para ver si un impulso de la fuerza podría 

prolongar la deambulación, pero no hay datos u opinión 

de consenso para apoyar esta posición actualmente. Sin 

embargo, un aumento en la dosis de glucocorticoides, 

también podría aumentar el riesgo de efectos 

secundarios y esto debe de ser tomado en consideración. 

 

Manejo de los efectos secundarios 

Una gestión atenta y cuidadosa de los efectos 

secundarios relacionados con los esteroides es 

fundamental una vez que el niño ha comenzado la 

terapia crónica con esteroides. Aunque la terapia con 

esteroides es actualmente el pilar de la medicación para 

la DMD, no debe llevarse a cabo sin más por el 

profesional de la salud o por la familia y debería de 

administrarse en clínicas con la experiencia adecuada. 

Ajustar los parámetros para el manejo del crecimiento 

del niño que crece con DMD en la terapia crónica con 

glucocorticoides, puede ayudar a determinar la 

frecuencia de dosis y el ajuste de la misma (figura 4). La 

tabla 2 resume los principales efectos secundarios que 

deben de ser monitorizados y las intervenciones útiles 

para poder contrarrestarlos. 

El mantenimiento de un calendario diario es apropiado 

cuando la función motora del niño está estable o en 

declive y si los efectos secundarios de los 

glucocorticoides son manejables y tolerables. Si un 

programa diario de dosificación genera efectos 

secundarios inmanejables y/o intolerables que no 

mejoran con una reducción de la dosis al menos una vez 

, entonces es conveniente cambiar a un régimen 

alternativo (tabla 3). Si, sin embargo, cualquier efecto 

secundario de los glucocorticoides es inmanejable y/o 
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no tolerable, entonces un aumento en la dosis de 

glucocorticoides para el crecimiento o el declive de la 

función es inapropiado y de hecho, es necesaria una 

disminución de la dosis tanto si la función motora se 

mantiene estable como en declive. Esto es aplicable a 

todos los regímenes de dosificación. Se sugiere una 

reducción de aproximadamente el 25-33%, con una 

reevaluación por teléfono o visita clínica en 1 mes, para 

determinar si los efectos secundarios han sido 

controlados. Si la obesidad es una preocupación, 

entonces el médico debe considerar el cambio de 

tratamiento de prednisona a deflazacort (tabla 2). La 

terapia con glucocorticoides no debe ser abandonada, 

incluso aunque los efectos secundarios no sean 

manejables y/o tolerables hasta al menos una reducción 

de dosis y a haber cambiado a un régimen alternativo. 

Esta recomendación es válida tanto para pacientes 

ambulatorios como para los no ambulatorios. Sin 

embargo, si el ajuste en  la dosificación de los 

glucocorticoides y/o el régimen de administración no se 

muestran efectivos con los efectos secundarios y no son 

lo suficientemente manejables y tolerables, entonces es 

necesario interrumpir el tratamiento con 

glucocorticoides con independencia del estado de la 

función motora. Estas decisiones deben hacerse de 

forma individual en colaboración con el niño y la 

familia, debido a que la tolerancia de los efectos 

secundarios comparada con la percepción del beneficio 

es un juicio individual. En la figura 4 y en la tabla 2 se 

proporcionan más detalles sobre cuestiones específicas 

y las recomendaciones del manejo.  

 
Otros medicamentos y suplementos dietéticos 

El uso de oxandrolona, un esteroide anabólico, no fue 

considerado como necesario o apropiado, ya sea con o 

sin terapia con glucocorticoides. La seguridad de la 

toxina botulínica A no ha sido estudiado para el 

tratamiento o la prevención de contracturas en las 

personas con DMD y se piensa que es inapropiado. No 

se establecieron recomendaciones para el uso de 

creatina. Un RCT de creatina en DMD no ha 

demostrado un claro beneficio.
84

 Si un paciente está 

tomando creatina y hay evidencias de disfunción renal, 

es necesario descontinuar este suplemento. Los 

suplementos, tales como la coenzima Q10, la carnitina, 

aminoácidos (glutamina, arginina), 

antiinflamatorios/antioxidantes (aceite de pescado, 

vitamina E, extracto de té verde), y otros, están siendo 

utilizados por algunos padres y aprobados por algunos 

médicos. En ausencia de datos de apoyo por la literatura 

o consenso en la opinión de los paneles de expertos, no 

hacemos recomendaciones para el uso de los mismos.  

 

Los paneles de expertos tampoco valoraron fármacos 

que potencialmente modifican la enfermedad, tales 

como la pentoxifilina o varios agentes a base de hierbas 

o productos botánicos. Esta ha sido identificada como 

un área para la que se necesita investigación adicional. 

Se anima a la participación activa de las familias en las 

actividades que ayudan al avance del conocimiento 

sobre el DMD, tales como los registros de pacientes y 

los ensayos clínicos. 

 
Manejo psicosocial 
La atención médica a un paciente que tiene DMD y a su 

familia no está completa sin el apoyo de su bienestar 

psicosocial.
85,86

 Para muchos padres, el estrés causado 

por la problemas psicosociales de su hijo supera al 

estrés asociado a los aspectos físicos de la enfermedad.
87

 

Las necesidades variarán con la edad del paciente y la 

fase de la enfermedad (figura 2), pero varias 

consideraciones generales son válidas. La DMD es una 

enfermedad multinivel/multisistémica. Los factores 

biológicos (incluyendo la falta de distrofina y/o sus 

isoformas y el posterior efecto en el desarrollo del 

cerebro y su funcionalidad), 
88

 factores sociales , 

emocionales y factores de tratamiento (por ejemplo , 

glucocorticoides) pueden todos jugar un papel en la 

salud psicosocial.
5
 Aunque la mayoría de los problemas 

psicosociales no son exclusivos de la DMD , los 

pacientes con DMD tienen un incremento del riesgo de 

tener problemas en estas áreas. Las dificultades 

psicosociales que se observan en la DMD deben ser 

tratadas con la misma efectividad, intervenciones 

basadas en la evidencia que se utilizan en la población 

general 
89,

 con un fuerte énfasis en la prevención y la 

intervención temprana, ya que esto va a maximizar el 

resultado potencial. 

 

 
 



 

 

13 

The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy. Bushby K et al. 
Part 1: Lancet Neurol. 2010 Jan; 9(1):77-93. 

Part 2: Lancet Neurol. 2010 Feb; 9(2):177-189 

En general, el ajuste psicosocial de los niños con DMD 

es similar a la de otras condiciones médicas crónicas.
90

 

Sin embargo, algunas áreas específicas de riesgo son de 

especial preocupación. Las dificultades en la función 

social pueden deberse a déficits de base biológica en 

habilidades cognitivas específicas, tales como la 

reciprocidad social, el juicio social, la toma de 

perspectiva, y la discriminación afectiva, mientras que 

las consecuencias de la DMD (es decir, las limitaciones 

físicas) pueden conducir al aislamiento social, al 

retraimiento social y a la reducción del acceso a las 

actividades sociales. El patrón del habla y los déficits de 

lenguaje, incluyendo el desarrollo del lenguaje, la 

memoria verbal a corto plazo y el procesamiento 

fonológico, así como los retrasos cognitivos, incluyendo 

el deterioro en la inteligencia y los desórdenes 

específicos de aprendizaje, están bien documentados.
91-

94
 Hay también un incremento en el riesgo de 

comportamiento neurológico y de desórdenes del 

neurodesarrollo, incluyendo desórdenes del espectro 

autista, desórdenes de déficit de atención, hiperactividad 

y desórdenes obsesivo-compulsivos.
95

 Se podrían 

encontrar problemas de ajustes emocionales y 

depresión.
5
 La ansiedad también puede ser un problema 

y puede ser exacerbada por déficits cognitivos en 

flexibilidad mental y en la capacidad de adaptación (por 

ejemplo, procesos de pensamiento excesivamente 

rígidos). Del mismo modo, los  déficits en la 

flexibilidad mental y en la regulación emocional pueden 

dar lugar a un comportamiento 

oposicional/argumentativo y en problemas de 

temperamento explosivo. Las tasas de depresión más 

altas en los padres de los niños con DMD, subrayan la 

necesidad de la evaluación y el apoyo para toda la 

familia.
96

 

 
Evaluaciones 
Los momentos cruciales que se deben de tener en cuenta 

en las evaluaciones, deben de incluir el tiempo que 

rodea al diagnóstico (para algunas familias, un tiempo 

de evaluación de 6 a 12 meses será necesario para 

permitir un ajuste después del diagnóstico), antes de 

entrar en la escuela y después de un cambio en las 

funciones. Aunque no todas las clínicas tendrán acceso 

directo a todas las evaluaciones e intervenciones listadas 

(paneles 1 y 2), esperamos que estas recomendaciones 

puedan servir como guía para rellenar lagunas en el 

personal clínico y dirigir derivaciones, cuando sea 

apropiado. Las evaluaciones están dirigidas a las áreas 

del ajuste emocional y el afrontamiento, el 

funcionamiento neurocognitivo, el desarrollo del habla 

y el lenguaje, la posible presencia de trastornos en el 

espectro autista, y el apoyo social. Exámenes de rutina 

del bienestar psicosocial en el paciente, los padres y 

hermanos son necesarios.  
 

Intervenciones 
Las intervenciones dependerán de las necesidades de 

cada persona, pero deberían de estar disponibles para 

satisfacer un amplio espectro de las mismas. De 

fundamental importancia para la salud psicosocial del 

paciente/familia es la designación de un coordinador de 

atención, que pueda servir como punto de contacto para 

las familias y que tenga el suficiente conocimiento y 

experiencia en trastornos neuromusculares, para poder 

proporcionar a las familias la información que 

necesiten.
86

 Es necesaria una intervención proactiva 

para ayudar a las familias y a los pacientes a evitar los 

problemas y el aislamiento social que se producen en el 

contexto de la DMD (panel 2). 

Es necesario el desarrollo de un plan de educación 

individual para todos los niños con DMD en 

colaboración con sus padres y con las escuelas, para 

 abordar los potenciales problemas de aprendizaje. 

Además, esto ayudará en la modificación de actividades 

que de otro modo podrían resultar perjudiciales para los 

músculos del niño (por ejemplo, educación física) o 

podría llevar a reducir energía/fatiga (por ejemplo, 

caminar largas distancias para ir o volver de comer) o de 
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seguridad (por ejemplo, actividades de recreo) y 

problemas de accesibilidad. Promover la independencia 

del paciente y su participación en la toma de decisiones 

(por ejemplo, lo que se refiere a su atención médica) 

también es necesario. 

Las intervenciones psicofarmacológicas deberían 

considerarse para el tratamiento de síntomas 

psiquiátricos moderados a severos, como parte de un 

plan de tratamiento multimodal, que incluya 

psicoterapias e intervenciones educativas apropiadas. 

Prescripción de prácticas estándar y guías de aplicación, 

con consideraciones adicionales centradas en el estado 

cardíaco del paciente, interacciones con medicamentos 

y efectos secundarios cuando se combinan con otros 

medicamentos (por ejemplo, aumento de peso y 

glucocorticoides) y el estado de salud general del 

paciente. Es muy recomendable una estrecha 

monitorización sistemática con seguimiento de la rutina, 

incluyendo la consulta con el especialista apropiado si 

surgen preocupaciones. 

Los cuidados paliativos son apropiados para aliviar o 

prevenir el sufrimiento y mejorar la calidad de vida en 

los pacientes que tienen DMD, según sea necesario. 

Además de controlar el dolor,  los equipos de cuidados 

paliativos también pueden ser capaces de proporcionar 

apoyo emocional y espiritual, ayudar a las familias a 

clarificar los objetivos del tratamiento y en tomar 

decisiones médicas difíciles, facilitar la comunicación 

entre las familias y los equipos médicos, y abordar 

cuestiones relacionadas con el dolor, la pérdida y el 

duelo.

 

 

 

………………………………………………………………………………………………………………………………. 
 
Conclusiones 
Las recomendaciones presentadas en las dos partes de 

esta revisión representan el resultado de una 

colaboración internacional de expertos clínicos 

trabajando para informar del cuidado óptimo de la 

DMD. Debido a la escasez de datos de los RCTs para 

DMD (una situación común en los trastornos raros), un 

método bien establecido fue elegido para generar juicios 

acerca de la procedencia o improcedencia y de la 

necesidad de intervenciones clínicas. El método RAM 

ofrece múltiples beneficios en comparación con otros 

métodos basados en el consenso, incluyendo la 

generación de las preguntas que se abordarán basadas en 

la evidencia, la evaluación independiente de las 

opciones seguidas por un grupo de discusión y varias 

rondas de interacción.
35

 Una ventaja adicional fue la 

evaluación sistemática de diferentes escenarios clínicos, 

imitando tanto como sea posible, el proceso de toma de 

decisiones clínicas en toda su complejidad. 

 

Esta primera parte de las recomendaciones de cuidado 

generados por el uso de este método, hace hincapié en el 

espíritu general de la atención multidisciplinar para la 

DMD y continúa discutiendo en detalle el diagnóstico, 

el manejo farmacológico, y el  psicosocial. El 

diagnóstico genético preciso es ahora la regla de oro 

para el diagnóstico de la DMD, y desde aquí 

recomendamos que se debe buscar activamente en todos 

los casos. La posibilidad futura de terapias de mutación 

específicas (actualmente en la fase 1 y 2 de ensayos 

clínicos) añade una urgencia adicional en la necesidad 

de que este tipo de tecnología esté universalmente 

disponible.
41

Como las tecnologías genéticas cambian, 

en particular con el desarrollo de diagnósticos de alto 

rendimiento, este algoritmo debería resultar más 

sencillo. 

 

 

La base farmacológica del manejo neuromuscular en la 

DMD es el uso de glucocorticoides. Los datos de RCTs 

apoyan su uso,
19

 aunque los regímenes de tratamiento 

son muy variables entre los diferentes países y las 

diferentes clínicas. Los ensayos adicionales de 

glucocorticoides y la gestión de sus efectos secundarios 

van a aumentar nuestro conocimiento de su uso 

óptimo.
60,82

 Mientras tanto, estas directrices 

proporcionan un marco para el uso de glucocorticoides 

que permita una mayor coherencia - un punto que es de 

importancia no sólo para el cuidado del paciente actual, 

sino en el contexto de la planificación de ensayos 

multicéntricos de otras nuevas terapias, que están 

permitiendo el uso base de esteroides como parte del 

cuidado estándar. 

A pesar de que muchos estudios informan que tanto los 

problemas conductuales como los de aprendizaje son 

importantes para los pacientes con DMD y sus familias, 

pocas publicaciones han aportado directrices 

pragmáticas sobre la atención psicosocial de esta 

enfermedad. Prestar apoyo a este tipo de problemas es 

con frecuencia un desafío dentro de una estructura de 

cuidados orientada médicamente, pero estas 

recomendaciones claramente ponen el elemento de los 

cuidados como el centro del manejo, con un énfasis en 

las intervenciones preventivas, y sugieren que la 

medición del impacto en estas áreas será un reto 

significativo cuando el campo se mueva hacia los 

ensayos clínicos. 

 

En la segunda parte de esta revisión,
34

 la discusión se 

centra en el papel de la rehabilitación, el cardiovascular, 

la gastroenterología/nutrición, la ortopedia/cirugía y el 

respiratorio en la DMD, para que las dos partes juntas 

puedan proporcionar una guía completa y actualizada 

para el manejo de esta enfermedad. 
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El manejo óptimo de la distrofia muscular de Duchenne (DMD) requiere un enfoque multidisciplinar centrado en 
medidas precoces y preventivas, así como intervenciones activas para hacer frente a los aspectos primarios y 
secundarios del trastorno. La aplicación de estrategias de manejo integral pueden alterar favorablemente la 
historia natural de la enfermedad y mejorar la función, la calidad de vida y la longevidad. Los cuidados 
estandarizados también pueden facilitar la planificación de los ensayos multicéntricos y ayudar en la identificación 
de las áreas en las que los cuidados pueden mejorarse. A continuación, presentamos un amplio conjunto de 
recomendaciones para el manejo de la  DMD en rehabilitación, ortopedia, neumología, cardiovascular, 
gastroenterología/nutrición, problemas de dolor, así como en cirugía general y las precauciones en salas de 
urgencias. Junto con la parte 1 de la presente revisión, que se centra en el diagnóstico, el tratamiento 
farmacológico y la atención psicosocial, estas recomendaciones permiten el diagnóstico y el manejo 
multidisciplinar de manera coordinada. 
 
Introducción 
En la parte 1 de la Revisión, la importancia de la 

atención multidisciplinar se puso de relieve en el 

contexto del manejo del diagnóstico ,el tratamiento 

farmacológico y psicosocial de la Distrofia Muscular de 

Duchenne (DMD), haciendo hincapié en que ningún 

aspecto de la atención de esta enfermedad se puede 

tomar por separado.
1
 Este modelo de atención enfatiza 

el valor de la participación multidisciplinar para 

anticipar los cambios tempranos en muchos sistemas y 

para gestionar el amplio espectro de complicaciones que 

pueden predecirse en la DMD. Aplicamos este modelo 

de atención al paciente y a la familia, a lo largo de las 

diferentes etapas de la enfermedad. La optimización de 

los cuidados en rehabilitación, cardiovascular, 

gastroenterología/nutrición, ortopedia/quirúrgicos y 

respiratorios se presenta en esta segunda parte de la 

revisión. Al igual que en la primera parte, se utilizó el 

Método “RAND Corporation-University of California 

en Los Angeles Appropriateness Method” (todos los 

detalles de este método se describen en la parte 1 de esta 

Revisión). 

 

Manejo de la extensión muscular y contracturas 
articulares 
La disminución de la extensibilidad muscular y las 

contracturas articulares en DMD se producen como 

resultado de varios factores, incluyendo la pérdida de la 

capacidad para movilizar una articulación en su 

variedad completa de movimientos,el posicionamiento 

estático en una posición de flexión, el desequilibrio del 

músculo en la articulación y los cambios fibróticos en el 

tejido muscular.3-8 El mantenimiento de buenas 

amplitudes de movimiento y la simetría bilateral son 

importantes para permitir el movimiento óptimo y el 

posicionamiento funcional, para mantener la 

deambulación, prevenir el desarrollo de deformidades 

fijas y mantener la integridad de la piel.9-14 

El manejo de las contracturas articulares requieren 

información (inputs) de los especialistas 

neuromusculares, de fisioterapeutas, médicos 

rehabilitadores y de cirujanos ortopédicos.15, 16 Los 

programas para prevenir las contracturas son 

monitorizados e implementados por fisioterapeutas y 

adaptados a las necesidades individuales, la etapa de la 

enfermedad, la respuesta a la terapia y, la tolerancia. La 

atención local necesita ser complementada por la 

orientación de un especialista cada 4 meses. 

 

Intervenciones de fisioterapia 
El estiramiento y el posicionamiento 
El estiramiento eficaz de la unidad músculo tendinosa 

requiere una combinación de intervenciones, incluyendo 

estiramientos activos, estiramientos activos asistidos, 

estiramientos pasivos, y el alargamiento prolongado 

utilizando el posicionamiento adecuado, la colocación 

de una férula, ortesis y dispositivos para permanecer de 

pie.9,10,12,17-20 Cuando permanecer de pie y caminar se hace 

más difícil, se recomiendan programas para el 

ortostatismo. 
Los estiramientos activos, activo-asistidos, y/o pasivos, 

para prevenir o minimizar las contracturas, se deben 

realizar un mínimo de 4-6 días a la semana para 

cualquier articulación específica o grupo muscular. Los 

estiramientos se deben realizar tanto en casa y/o en la 

escuela, como en la clínica. 
Durante las dos fases, tanto la ambulatoria como la no 

ambulatoria, son necesarios los estiramientos regulares 

en el tobillo, la rodilla y la cadera. Durante la fase no 

ambulatoria,  los estiramientos regulares de las 

extremidades superiores, incluyendo los flexores largos 

de los dedos, la muñeca, el codo y las articulaciones del 

hombro, también se convierten en necesarios. Las áreas 

adicionales que también requieran estiramientos se 

pueden identificar mediante el examen individual. 
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Los dispositivos de ayuda para el manejo 
musculoesquelético 
Ortesis 
La prevención de las contracturas depende también de 

las ortesis de reposo, el posicionamiento articular y los 

programas para la bipedestación. Las ortesis tobillo pié 

(AFOs) utilizadas por la noche pueden ayudar a 

prevenir o minimizar las contracturas progresivas en 

equino y, son adecuadas a lo largo de la vida.
6,17-19,21,22

 

Las AFOS deberían hacerse a medida y fabricadas para 

la comodidad, la optimización del pie y la alineación del 

tobillo. Las ortesis rodilla-tobillo-pie (KAFOs, por 

ejemplo pinzas largas para las piernas o callipers) para 

la prevención de la contractura y la deformidad puede 

ser de valor en las últimas etapas ambulatorias y en el 

comienzo de las no ambulatorias, para permitir el 

ortostatismo y la deambulación limitada con fines 

terapéuticos,
23

 pero podrían no ser bien toleradas por la 

noche.
6
 El uso de AFOs durante el día puede ser 

apropiado para los usuarios de sillas de ruedas a tiempo 

completo. Las férulas de reposo para manos, en 

pacientes con flexores largos de los dedos acortados, 

son adecuadas. 

 
Dispositivos bipedestadores 
Un dispositivo bipedestador pasivo para pacientes, sin o 

con contracturas  moderadas en la cadera, rodilla ó 

tobillo es necesario para las últimas etapas ambulatorias 

y para las primeras no ambulatorias. Muchos defienden 

el uso continuado de dispositivos bipedestadores 

pasivos o sillas de ruedas eléctricas con capacidad 

bipedestadora en  la última fase no ambulatoria si las 

contracturas no son demasiado graves como para limitar 

el posicionamiento y, si los dispositivos son tolerables.
24

 

 
La intervención quirúrgica en las contracturas de las 
extremidades inferiores  
No existen situaciones inequívocas en la que la cirugía 

de las contracturas de los miembros inferiores esté 

invariablemente indicada. Si las contracturas en los 

miembros inferiores están presentes a pesar de los 

ejercicios de movilización y de los dispositivos de 

fijación, hay ciertos escenarios en los que se puede 

considerar la cirugía.15,25-32 En tales casos, el enfoque debe 

ser estrictamente individualizado. Las articulaciones 

más susceptibles de corrección quirúrgica, e incluso de 

estabilizaciones posteriores, son los tobillos, y en un 

poco en menor medida, las rodillas. La cadera responde 

mal a la cirugía de contracturas en flexión y no puede 

ser estabilizada de forma efectiva. La liberación 

quirúrgica o la prolongación del músculo psoas iliaco y 

de otros flexores de la cadera podrían favorecer el 

debilitamiento de estos músculos y provocar que el 

paciente no pudiese caminar, incluso con la corrección 

de la contractura. En pacientes ambulatorios, la 

deformidad de la cadera a menudo se corrige sola si las 

rodillas y los tobillos se rectifican ya que la flexión de la 

cadera y la lordosis lumbar podría ser compensatorias y 

no fijas. 

Existen varias opciones quirúrgicas, ninguna de los 

cuales podría ser recomendada por encima de las demás. 

Las opciones para la cirugía dependerán de las 

circunstancias individuales, pero puede haber un papel 

para la cirugía en las fases ambulatorias y en las no 

ambulatorias.  

 
Comienzo de la fase ambulatoria  
Procedimientos para las contracturas tempranas 

incluyendo el tendón de Aquiles, alargamientos para el 

pie equino, alargamiento de los tendones isquiotibiales 

para contracturas en flexión de la rodilla, del músculo 

anterior de la cadera para contracturas en flexión de la 

cadera, e incluso la escisión de la banda iliotibial para 

contracturas de abducción de la cadera, se han realizado 

en pacientes tan jóvenes como de 4 a 7 años.
25,26

 

Algunas clínicas incluso recomiendan que los 

procedimientos se lleven a cabo antes de que se 

desarrollen las contracturas.
25,26

 Sin embargo este 

enfoque , desarrollado hace 20-25 años en un intento de 

equilibrar la musculatura cuando la fuerza muscular es 

buena,
25

 no se practica mucho actualmente, aunque 

todavía tiene algunos defensores.  

 

Fase ambulatoria media 
Las intervenciones en esta fase están diseñadas para 

prolongar la deambulación porque una contractura 

articular puede limitar la posibilidad de caminar, incluso 

si la musculatura del conjunto de las extremidades tiene 

suficiente fuerza. Existe cierta evidencia que sugiere 

que se puede prolongar la deambulación durante 1-3 

años gracias a una intervención quirúrgica,15,25-27,30-32 pero el 

consenso en la corrección quirúrgica de las contracturas 

para prolongar la deambulación es difícil, ya que es 

complicado evaluar objetivamente los resultados 

obtenidos. Los pacientes no operados que no toman 

esteroides pierden la deambulación en un amplio rango 

de edades. Por consiguiente, el uso de la edad media 

como comparador para una intervención particular no es 

estadísticamente relevante si se comparan números 

reducidos. Comprobamos que pocos estudios han 

abordado el hecho de que, en lugar de un pérdida 

repentina de la deambulación, la capacidad de caminar 

disminuye poco a poco durante un período de 1-2 años. 

Esto hace que sea difícil de evaluar la prolongación de 

la deambulación con intervenciones específicas. La 

prolongación de la capacidad de andar con el uso de 

esteroides, aumenta aún más la incertidumbre del valor 

de la cirugía correctiva de la contractura. Teniendo estas 

consideraciones en mente, se pueden ofrecer algunas 

recomendaciones para prolongar el período ambulatorio, 

con independencia del estado de esteroides. La fuerza y 

la amplitud de movimiento muscular alrededor de las 

articulaciones individuales deben tomarse en 

consideración antes de decidirse por la cirugía. 
Los enfoques para la cirugía de las extremidades 

inferiores para prolongar la deambulación incluyen 

procedimientos a múltiples niveles bilaterales (cadera-

rodilla-tobillo o rodilla-tobillo), procedimientos de un 
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solo nivel bilateral (tobillo), y rara vez, procedimientos 

de un solo nivel unilateral (tobillo) para la participación 

asimétrica.15,25-32 Las cirugías incluyen el alargamiento del 

tendón, la transferencia tendinosa, la tenotomía (cortar 

el tendón), junto con la liberación de contracturas 

articulares fibróticas (tobillo) o la eliminación de bandas 

fibrosas ceñidas (banda iliotibial en la parte lateral del 

muslo de la cadera al rodilla). La cirugía de un solo 

nivel (por ejemplo, la corrección de la deformidad de 

tobillo equino > 20 °) no está indicada si hay contractura 

de flexión de la  rodilla de 10 ° o más y la fuerza del 

cuádriceps es de grado 3/5 o menor. La deformidad de 

pié equino (caminar de puntillas) y las deformidades del 

pié varo (inversión severa) pueden ser corregidas 

mediante el alargamiento del cordón del talón y la 

transferencia del tendón tibial posterior a través de la 

membrana interósea sobre la cara dorsolateral del pie 

para cambiar la función flexión-inversión plantar del 

tibial posterior a la dorsiflexión-eversión.15,27-29,32 El 

alargamiento del tendón detrás de la rodilla suele ser 

generalmente necesario si hay una contractura en 

flexión de la rodilla de más de 15 °. 
Después del alargamiento y de la transferencia del 

tendón, podrían ser necesarios estabilizadores 

postoperatorios, que deberían ser discutidos antes de la 

operación. Después de la tenotomía, son siempre 

necesarios. Cuando la cirugía se lleva a cabo para 

mantener la deambulación, el paciente debe moverse 

utilizando un andador o muletas en el primer o segundo 

día del postoperatorio para prevenir más atrofia por 

desuso de los músculos de las extremidades inferiores. 
Debe de continuar deambulando todo el periodo 

postquirúrgico con el miembro inmovilizado y, 

rehabilitación después de la escayola. Se requiere un 

equipo experimentado con una estrecha coordinación 

entre el cirujano ortopédico, el fisioterapeuta y el 

ortopedista. 

Fase final ambulatoria 
A pesar de los prometedores resultados iniciales,

30-32
 la 

cirugía en la fase final ambulatoria ha sido generalmente 

ineficaz y ha servido para ocultar los beneficios 

obtenidos por las intervenciones más oportunas y 

tempranas.  

 
Comienzo de la fase no ambulatoria 
En el comienzo de la fase no ambulatoria, algunas 

clínicas realizan la cirugía extensiva de las extremidades 

inferiores y utilizan aparatos ortopédicos para recuperar 

la deambulación dentro de los 3-6 meses después de que 

se haya perdido la capacidad de caminar. Sin embargo, 

esto es generalmente ineficaz y actualmente no se 

considera apropiado. 

 
Última fase no ambulatoria 

Las deformidades severas en pie equino de más de 30 ° 

pueden ser corregidas con el alargamiento del talón del 

cordón o con tenotomía y las deformidades en varo ( si 

está presente) con transferencia del tendón tibial 

posterior, el alargamiento, o la tenotomía. Esto se hace 

para problemas sintomáticos específicos, generalmente 

para aliviar el dolor y la presión, para permitir que el 

paciente use zapatos, y para colocar correctamente los 

pies en el reposapies de la silla de ruedas.
27,28

 Este 

enfoque no se recomienda como rutina. 

 
Dispositivos de ayuda/asistencia funcionales 

Los AFOs no están indicados para su uso durante la 

deambulación porque por lo general limitan los 

movimientos compensatorios necesarios para la 

deambulación eficiente, añaden peso que puede 

comprometer la deambulación, y hacen que sea difícil 

levantarse del suelo. Durante la última etapa 

ambulatoria, un KAFO con rodilla bloqueada podría 

prolongar la deambulación, pero no es esencial. Durante 

la etapa inicial ambulatoria, un dispositivo de movilidad 

manual de peso ligero es conveniente para permitir que 

el niño pueda ser empujado en ocasiones, cuando la 

demanda de movilidad de larga distancia excede a la 

resistencia. En la última etapa ambulatoria, es necesaria 

una silla de ruedas manual ultra ligera con asiento y 

espalda sólido, con capacidad para soportar la simetría 

vertebral y la alineación neutral de las extremidades 

inferiores, con reposapiés abatibles. En la etapa inicial 

no ambulatoria, una silla de ruedas con asientos 

personalizados y funciones reclinables podría servir de 

paso a una silla de ruedas eléctrica. 

A medida que va disminuyendo la deambulación 

funcional, se recomienda una silla de ruedas eléctrica. 

Cada vez más, los rehabilitadores médicos recomiendan 

asientos y componentes eléctricos personalizados para 

la silla de ruedas eléctrica inicial, incluyendo 

reposacabezas, asiento y espalda sólido, soportes de 

apoyo lateral, inclinación y reclinación eléctrica, asiento 

eléctrico ajustable en altura y reposapiés elevador 

eléctrico (con reposapiés abatible para facilitar los 

traslados). Algunos recomiendan sillas eléctricas que 

permitan estar erguido. Modificaciones personalizadas 

adicionales podrían incluir un cojín para aliviar la 

presión, guías de cadera y aductores de rodilla 

plegables. 

Al disminuir la fuerza de las extremidades superiores, es 

necesaria la remisión a un especialista en tecnología de 

asistencia en rehabilitación para la evaluación de un 

equipo alternativo o  de control de acceso a su entorno, 

tales como sistemas de control con el contacto de la 

lengua, activación de un detector, apuntar con 

infrarrojos o selección con la mirada.
33–35

 

Otras adaptaciones en el final de la etapa ambulatoria y 

en las etapas no ambulatorias podrían incluir una 

bandeja elevadora  con pajita adaptada, bolsa de agua 

manos libres, y/o plato mecánico (indicado si la mano 

no puede ser llevada a la boca o si la fuerza del bíceps 

es de grado 2/5), cama eléctrica ajustable con cojín o 

colchón de alivio de presión, equipamiento para el baño 

y la ducha, dispositivos de traslado, entre ellos un 

ascensor hidráulico para el paciente, grúa de techo 
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(elevador), sábanas deslizantes y otras opciones de 

control del entorno. 

 
Recomendaciones para el ejercicio 
Se han realizado investigaciones limitadas sobre el tipo, 

frecuencia e intensidad de ejercicio óptimo en DMD.
36-

48
 Muchas recomendaciones se hacen sobre la base de la 

fisiopatología conocida y estudios en animales, 

mostrando el daño muscular inducido por la contracción 

en distrofinopatía.
49

 

El ejercicio/actividad aeróbico submáximo, es 

recomendado por algunos médicos, especialmente al 

comienzo de la enfermedad, cuando la resistencia 

residual es mayor, mientras que los demás médicos 

enfatizan evitar el esfuerzo excesivo y el exceso de 

trabajo en la debilidad.
44

 El entrenamiento de fuerza de 

alta resistencia y el ejercicio excéntrico son 

inapropiados durante toda la vida, debido a lesiones por 

contracción inducidas en la fibra muscular. Para evitar 

la atrofia por desuso y otras complicaciones secundarias 

de inactividad, es necesario que todos los niños, que 

sean ambulatorios o que estén en la etapa inicial no 

ambulatoria, participen en actividades/fortalecimiento 

funcionales submáximas (suaves) regulares, incluyendo 

una combinación de ejercicios de piscina y ejercicios 

basados en la inclusión en la comunidad. La natación, 

que podría tener beneficios para el acondicionamiento 

aeróbico y el ejercicio respiratorio, es muy 

recomendable desde el comienzo de la fase ambulatoria 

hasta las primeras fases no ambulatorias y podría 

continuar en la fase no ambulatoria, siempre y cuando 

sea médicamente seguro. Se pueden proporcionar 

beneficios adicionales con el entrenamiento de fuerza de 

baja resistencia y la optimización de la función de la 

parte superior del cuerpo. Dolor muscular significativo 

o mioglobinuria en el periodo de 24 horas posteriores a 

una actividad específica es un signo de esfuerzo 

excesivo y de daño inducido por la contracción, y si esto 

se produce la actividad debe ser modificada.
50 

Manejo esquelético 
Manejo espinal 
Los pacientes no tratados con glucocorticoides tienen un 

90 % de probabilidades de desarrollar una importante 

escoliosis progresiva 
28,51

 y una pequeña probabilidad de 

desarrollar fracturas de compresión vertebral debido a la 

osteoporosis. El tratamiento diario con glucocorticoides 

se ha demostrado eficaz para reducir el riesgo de la 

escoliosis;
52,53 

sin embargo , el riesgo de fractura 

vertebral se incrementa.
54,55

 Si los glucocorticoides 

reducen el riesgo de escoliosis a largo plazo o, 

simplemente retrasan su aparición, no está de momento 

claro. El cuidado de la columna vertebral debe implicar 

a un cirujano de la columna con experiencia, y 

comprende una monitorización de la escoliosis, apoyo 

de la simetría medular/pélvica y la extensión de la 

columna con el sistema del asiento de la silla de ruedas 

y (particularmente en pacientes que utilizan los 

glucocorticoides), monitorización de las dolorosas 

fracturas del cuerpo vertebral. 

La monitorización de la escoliosis debería realizarse por 

observación clínica a lo largo de la fase ambulatoria, 

con radiografía de la columna vertebral únicamente si se 

observa escoliosis. En la fase no ambulatoria, la 

evaluación clínica para la escoliosis es fundamental en 

cada visita. La radiografía de la columna vertebral está 

indicada como una evaluación de referencia para todos 

los pacientes entorno a la fecha en que se inicia la 

dependencia de la silla de ruedas, con una radiografía 

 anteroposterior de la columna vertebral completa y una 

proyección lateral. Una radiografía anteroposterior de la 

columna vertebral debe garantizarse anualmente para las 

curvas de menos de 15-20° y cada 6 meses para las 

curvas de más de 20 °, con independencia del 

tratamiento con glucocorticoides, hasta la madurez 

esquelética. Las lagunas de más de un año entre las 

radiografías aumentan el riesgo de pasar por alto un 

empeoramiento de la escoliosis. Después de la madurez 

esquelética, las decisiones acerca de las radiografías 

dependerán de la evaluación clínica. 

La fijación espinal se realiza para enderezar la columna 

vertebral, prevenir el empeoramiento de la deformidad, 

eliminar el dolor debido a fracturas vertebrales por la 

osteoporosis y, reducir la tasa de disminución de la 

capacidad respiratoria.
28,56

 La fijación anterior espinal es 

inapropiada en la DMD. La fijación posterior espinal se 

justifica sólo en pacientes no ambulatorios que tienen 

una curvatura de la columna de más de 20°, que no 

toman glucocorticoides, y que todavía tienen que llegar 

a la madurez esquelética.
28,57,58

 En los pacientes que 

toman glucocorticoides, la cirugía también podría estar 

justificada si la curva de progresión continúa y se asocia 

con fracturas vertebrales y el dolor persiste después de 

la optimización de la terapia médica para fortalecer los 

huesos, independientemente de la maduración 

esquelética. 

Al decidir el grado de estabilización quirúrgica para la 

escoliosis, si existe oblicuidad pélvica de más de 15°, es 

necesario realizar la corrección y estabilización de la 

fijación ósea de la región torácica superior con el 

sacro.
59,60

 Si no hay oblicuidad pélvica, estas 

recomendaciones también se pueden utilizar, pero la 

fijación a la quinta vértebra lumbar también es eficaz. El 

uso de una ortesis torácica-lumbar-sacra es inapropiada 

si se va a realizar cirugía, pero puede ser tomada en 

consideración para pacientes que no puedan someterse a 

la fijación espinal. 

 
Manejo de la salud ósea 
La salud ósea es una parte importante de la atención a lo 

largo de toda la vida de los pacientes con DMD. Han 

sido publicadas dos declaraciones de consenso 

anteriores.
61,62

 La figura 1 muestra los factores de 

riesgo, las posibles evaluaciones y las estrategias de 

tratamiento para los pacientes con DMD. Es importante 

ser consciente de los problemas potenciales y los 

medios para evaluar estos problemas e intervenciones, 
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preferentemente en colaboración con especialistas 

locales en la salud ósea y la evaluación endocrina. Esta 

es un área en la que se necesita más investigación para 

establecer parámetros para la mejor práctica clínica. 

 

 
 
Manejo de las fracturas 
Las fracturas son comunes en la DMD y se ha 

observado una mayor frecuencia de fracturas con el 

tratamiento con glucocorticoides.
63

 Teniendo en cuenta 

las directrices para la seguridad de la anestesia en la 

DMD, la fijación interna debería realizarse de forma 

urgente en fracturas graves de miembros inferiores en 

pacientes ambulatorios, para permitir la rápida 

rehabilitación y la mayor oportunidad posible de 

mantener la deambulación. En pacientes no 

ambulatorios, el requerimiento de fijación interna es 

menos agudo. La inmovilización o la fijación con 

escayola o férula de una fractura es necesaria para el 

paciente no ambulatorio, y es apropiada en un paciente 

ambulatorio si es la manera más rápida y segura de 

promover la curación y no se compromete la 

deambulación durante la curación.  

 

Manejo respiratorio  
El objetivo de los cuidados respiratorios es permitir la 

prevención oportuna y el tratamiento de las 

complicaciones. Un enfoque estructurado y proactivo 

del manejo respiratorio que incluya el uso de tos asistida 

y de ventilación nocturna, ha demostrado que prolonga 

la supervivencia.
64-66

 Los pacientes con DMD están en 

riesgo de complicaciones respiratorias porque su 

condición se deteriora debido a la pérdida progresiva de 

la fuerza muscular respiratoria. Estas complicaciones 

incluyen tos ineficaz ,
67-75

 la hipoventilación nocturna, 

los trastornos respiratorios del sueño, y en última 

instancia los fallos respiratorios durante el día.
76–84

 

Las directrices para el manejo respiratorio en DMD ya 

han sido publicadas.
85

 El equipo de cuidados debe 

incluir un médico y un terapeuta con habilidades en la 

iniciación y el manejo de la ventilación no invasiva y de 

las interfaces asociadas,
36,86-91en

 técnicas de 

reclutamiento de volumen pulmonar ,92 – 94 y de tos 

asistida manual y mecánicamente.
95-102

 Las evaluaciones 

e intervenciones tendrán que ser reevaluadas cuando las 

condiciones cambien (figuras 2 y 3, panel 1). En el 

etapa ambulatoria, la evaluación mínima de la función 

pulmonar ( tales como la medición de la capacidad vital 

forzada, al menos anualmente) permite familiarizarse 

con el equipo y el equipo puede evaluar la función 

respiratoria máxima alcanzada. La principal necesidad 

de atención pulmonar se encuentra en el período 

posterior a la pérdida de la deambulación independiente. 

La sección pulmonar de la figura 2, en la primera parte 

de esta revisión, enlaza estas evaluaciones e 

intervenciones para las diversas etapas de la 

enfermedad, y cuenta con un plan de acción respiratoria 

que debería ser adoptado con el incremento de la 

severidad de la enfermedad.
1
 Aunque el grupo de 

expertos reconoce que la ventilación asistida por 

traqueostomía puede prolongar la supervivencia, el 

esquema pretende abogar fuertemente por el uso de 

modalidades no invasivas de ventilación asistida. Se 

requiere la atención particular al estado respiratorio 

cuando se acerca la fecha de una cirugía programada 

(ver más abajo).  
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La inmunización con  la vacuna antineumocócica 

polisacárida 23-valente está indicada para pacientes de 2 

años y mayores. La inmunización anual con vacuna 

antigripal inactivada trivalente está indicada para 

pacientes de 6 meses de edad y mayores. Ni la vacuna 

neumocócica ni la vacuna contra la gripe son vacunas 

vivas, por lo que puede ser administradas a los pacientes 

tratados con glucocorticoides, pero la respuesta inmune 

a la vacunación podría disminuir. Información 

actualizada y detallada sobre las indicaciones de 

inmunización, las contraindicaciones y el calendario de 

administración pueden obtenerse de varias fuentes, 

incluyendo la Academia Americana de Pediatría y los 

Centros de EE.UU. para el Control y la Prevención de 

Enfermedades (CDC). 

Durante una infección establecida, además de la 

utilización de la tos asistida manual y mecánicamente, 

son necesarios antibióticos, con independencia de la 

saturación de oxígeno si hay evidencia positiva de que 

una infección se ha establecido en el cultivo, y con 

independencia de los resultados del cultivo si la 

oximetría de pulso permanece por debajo del 95% con 

aire ambiente. La terapia suplementaria de oxígeno 

debería de utilizarse con precaución porque la terapia de 

oxígeno puede aparentemente mejorar la hipoxemia, 

mientras enmascara la causa subyacente como la 

atelectasia o la hipoventilación. La terapia de oxígeno 

podría dañar la unidad central de la respiración y 

exacerbar la hipercapnia.
91, 95,103

 Si un paciente tiene 

hipoxemia debido a la hipoventilación, retención de 

secreciones respiratorias, y/o atelectasias, es necesaria la 

tos asistida manual y mecánica y el apoyo ventilatorio 

no invasivo.
66

 La sustitución de estos métodos por la 

terapia de oxígeno es peligrosa.
66

 

 

 

 
 
Manejo cardíaco 

La enfermedad cardiaca en DMD se manifiesta con 

mayor frecuencia como miocardiopatía y /o arritmia 

cardiaca.
104-106

 El miocardio en la autopsia muestra áreas 

de hipertrofia de los miocitos, atrofia y fibrosis.
107

 La 

miocardiopatía es actualmente una fuente importante de 

morbilidad y mortalidad en la distrofia muscular de 

Duchenne y Becker, sobre todo desde que se han hecho 

avances en la tratamiento de la enfermedad muscular y 

de la función pulmonar.
65, 85,89,108

 La historia natural de 

la enfermedad cardíaca en DMD requiere más estudio, 

especialmente para definir su inicio de forma más 

precisa con las tecnologías más recientes de imagen; Sin 

embargo , existe claramente la enfermedad en el 

miocardio bastante antes de la aparición clínica de los 

síntomas.
104 ,109-112
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En el enfoque tradicional de manejo, es evidente el fallo 

de ver a un especialista en cardiología al final de la 

enfermedad, después de las manifestaciones clínicas de 

disfunción cardíaca, lo que llevaba a un tratamiento 

tardío y a pobres resultados.
104

 Las manifestaciones 

clínicas de insuficiencia cardiaca (fatiga, pérdida de 

peso, vómitos, dolor abdominal, alteraciones del sueño, 

e incapacidad para tolerar las actividades diarias) a 

menudo no se muestran hasta la fase final, debido a las 

limitaciones musculoesqueléticas.
104

 

Actualmente están disponibles dos conjuntos 

superpuestos de guías publicadas sobre la atención 

cardiaca a los pacientes con DMD.
104,113

 El equipo de 

atención debería incluir un especialista cardiaco que 

debería estar involucrado con el paciente y la familia 

después de la confirmación del diagnóstico, no sólo para 

manejar la miocardiopatía, sino también para iniciar una 

relación que asegure la salud cardiovascular a largo 

plazo. 

La base de la evaluación de la función cardíaca debería 

realizarse en el momento del diagnóstico o a la edad de 

6 años, sobre todo si puede hacerse sin sedación. La 

evaluación clínica debería ser utilizada para los 

pacientes menores de 6 años de edad que requieren 

sedación. La recomendación de realizar un 

ecocardiograma en el momento del diagnóstico o a la 

edad de 6 años se juzgó necesario, a pesar de que la 

incidencia de anormalidades ecocardiográficas es baja 

en niños menores de 8-10 años. Sin embargo, hay casos 

en los que existen anomalías, lo que puede afectar a la 

toma de decisiones clínicas, incluidas las decisiones 

sobre el inicio de los corticosteroides y la planificación 

de cualquier anestesia.
114

 La base de un ecocardiograma 

obtenido a esta edad también permite la detección de 

anormalidades anatómicas (por ejemplo, defectos del 

septo ventricular o auricular y/o ductus arterioso 

persistente), que podría afectar a la función 

cardiovascular a largo plazo. 

La evaluación mínima debería incluir, aunque no es una 

limitación, un electrocardiograma y un estudio de 

imagen cardiaco no invasivo(ecocardiograma). La 

valoración de la función cardíaca debería realizarse al 

menos una vez cada 2 años hasta la edad de 10 años. La 

evaluación cardiaca completa anual debería comenzar a 

la edad de 10 años o con la aparición de signos y 

síntomas cardíacos si se producen antes. Las anomalías 

de la función ventricular en estudios de imagen 

cardiacos no invasivos justifican una mayor vigilancia 

(por lo menos cada 6 meses) y deberían conducir al 

inicio de la terapia farmacológica, con independencia de 

la edad a la que son detectadas.104,113 

Se debe considerar el uso de inhibidores de la  enzima 

convertidora angiotensina (IECAs) como primera línea 

de la terapia.Los β bloqueantes y los diuréticos también 

son apropiados, y las directrices publicadas deberían 

seguirse para el manejo de fallos cardiacos.
104,113,115-118

 

La evidencia reciente, a partir de ensayos clínicos, 

apoya el tratamiento de la miocardiopatía asociada a 

DMD antes de la aparición de signos de funcionamiento 

anormal. Se esperan estudios adicionales para permitir 

realizar recomendaciones.
108,119-123

 

Los signos o síntomas de alteraciones del ritmo cardiaco 

deberían ser investigados con prontitud mediante Holter 

o con grabación del evento y deberían ser tratados.
124-127

 

La taquicardia sinusal es común en la DMD, pero 

también se observa en la disfunción sistólica. La 

taquicardia sinusal de comienzo reciente en el ausencia 

de una causa clara, debería impulsar la evaluación 

incluyendo la de la función ventricular izquierda. 

Las personas que toman glucocorticoides necesitan 

vigilancia adicional desde el punto de vista 

cardiovascular, en particular para la hipertensión, y 

podrían requerir un ajuste en la dosis de 

glucocorticoides (tabla 2 en la parte 1 de esta revisión).
1
 

La hipertensión arterial sistémica debería tratarse. 

 

 

La prevención de eventos tromboembólicos sistémicos 

con tratamiento anticoagulante puede tomarse en 

consideración en disfunciones cardíacas severas, pero 

no es apropiado en disfunciones cardiacas más leves. 

No se ha establecido la utilidad de un desfibrilador 

cardíaco interno y necesita más investigación. 

A causa de la morbilidad y la mortalidad asociadas con 

la miocardiopatía es claramente necesaria la 

investigación adicional, no sólo para definir la historia 

natural del proceso de la enfermedad, sinó también para 

establecer tratamientos específicos para la deficiencia de 

distrofina del miocardio. Estudios adicionales de 

enfoques farmacológicos para la intervención temprana 

son necesarios para retrasar el proceso de la enfermedad 

subyacente. Con la mejoría general del estado físico de 

los pacientes con DMD, la opción del trasplante 

cardiaco podría necesitar abordarse en el futuro. 

 

Manejo nutricional, deglución, gastrointestinal y del 
habla y lenguaje 

Los pacientes pueden estar en riesgo tanto de 

desnutrición/malnutrición como de sobrepeso/obesidad 

a diferentes edades y en diferentes circunstancias, 

además de deficiencias de calorías, proteínas, vitaminas, 

minerales e ingesta de líquidos. En etapas posteriores, la 

debilidad faríngea conduce a disfagia, acentuando aún 

más los problemas de nutrición y la pérdida gradual de 

la fuerza muscular respiratoria combinada con la ingesta 

oral deficiente, y puede resultar en la pérdida de peso 

severa y la necesidad de considerar la alimentación por 

sonda. El estreñimiento también puede darse, por lo 

general en pacientes de mayor edad y después de la 

cirugía. Con el aumento de la supervivencia se están 

observando otras complicaciones, incluyendo la 

dilatación gástrica e intestinal relacionada con la 

ingestión de aire debido al uso de ventilador, o más 

raramente de retraso en el vaciamiento gástrico y el íleo. 

Según avanza la enfermedad, el acceso a un dietista o 

nutricionista, un terapeuta de  la deglución y de habla y 

lenguaje, y un gastroenterólogo son necesarios por las 
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siguientes razones: (1) para guiar al paciente a mantener 

un buen estado nutricional para prevenir tanto la 

desnutrición como la malnutrición y el 

sobrepeso/obesidad y, para proporcionar una dieta bien 

equilibrada completa en nutrientes (usando alimentación 

por tubo, si fuese necesario), (2) para monitorizar y 

tratar problemas de deglución (disfagia) para prevenir la 

broncoaspiración y la pérdida de peso y, para evaluar y 

tratar el retraso en el habla y los problemas de lenguaje 

y (3) para el tratamiento de los problemas comunes de 

estreñimiento y reflujo gastroesofágico con 

medicamentos y tratamientos no farmacológicos. 

 
Manejo nutricional 
El mantenimiento de un buen estado nutricional, 

definido como el peso para la edad o el índice de masa 

corporal para su edad, situado entre los percentiles 10 y 

85 en las tablas de percentiles nacionales, es esencial. 

La mala nutrición puede potencialmente tener un efecto 

negativo en casi todos los sistemas orgánicos. Las 

normas anticipatorias de prevención de la 

desnutrición/malnutrición y del sobrepeso/obesidad 

deberían ser objetivos a tener en cuenta durante toda la 

vida. La monitorización para la remisión a un experto 

dietista/nutricionista en la DMD se describen en el panel 

2.
128-132

 La dieta debe ser evaluada para energía, 

proteínas, fluido, calcio, vitamina D, y otros nutrientes. 

Recomendamos que cada paciente debería recibir un 

suplemento multivitamínico diario con vitamina D y 

minerales. Si esta no es la práctica general, un análisis 

por ordenador de los nutrientes de la dieta del paciente 

puede proporcionarnos la evidencia de la posible 

necesidad de determinados alimentos o suplementos 

nutricionales. Si existe la sospecha de 

desnutrición/malnutrición e ingesta deficiente, pueden 

obtenerse concentraciones de vitaminas séricas y 

podrían recomendarse suplementos. Las 

recomendaciones nutricionales en relación con la salud 

ósea se muestran en la figura 1. 

 
Manejo de la deglución 

El examen clínico de la deglución está indicado si hay 

pérdida de peso involuntaria del 10% o más, o una 

disminución del aumento de peso esperado para esa 

edad. Un tiempo de comida prolongado (> 30 min) o 

tiempos de comida acompañados de fatiga, excesivo 

derramamiento, babeo,acúmulo de comida en las 

mejillas, o cualquier otro indicador clínico de disfagia 

hacen la derivación necesaria, al igual que la tos 

persistente, el atragantamiento,naúseas o calidad vocal 

húmeda durante la comida o la bebida.
133

 Un episodio 

de neumonía por aspiración, la disminución inexplicable 

en la función pulmonar, o fiebre de origen desconocido 

podrían ser signos de deglución insegura, lo que exige 

evaluación. Podría haber otros factores que contribuyen 

a la pérdida de peso debido a las complicaciones en 

otros sistemas, tales como cardiacos o  un compromiso 

respiratorio. 

Un estudio videofluoroscópico de la deglución (también 

conocido como un trago de bario modificado) es 

necesario para los pacientes con indicadores clínicos de 

posible aspiración y dismotilidad faríngea.
134

 Las 

intervenciones en la deglución y las estrategias 

compensatorias son apropiadas para pacientes con 

disfagia. Deben ser llevados a cabo por un especialista 

del habla y el lenguaje, con formación y experiencia en 

el tratamiento de la disfagia orofaríngea, que pueda 

evaluar la adecuación apropiada de las intervenciones y 

ofrecer una plan de tratamiento individualizado de la 

disfagia con el objetivo de preservar la función de 

deglución óptima. 

 

 

A medida que la enfermedad progresa, la mayoría de los 

pacientes comienzan a experimentar cada vez mayor 

dificultad para masticar y posteriormente pasan a la fase 

faríngea con déficits de la deglución al comienzo de la 

fase adulta.
135 -140

 El inicio de síntomas de disfagia 

puede ser gradual y el impacto de  la disfagia 

orofaríngea puede ser difícil de reconocer y de ser 

informada por los pacientes.
140

 Esto conduce al riesgo 

de complicaciones tales como la aspiración y la 

incapacidad de tomar suficientes líquidos y alimentos 

energéticos para mantener el peso.
135-139

 Los problemas 

de peso también pueden deberse a una incapacidad para 

conseguir el trabajo creciente de respirar.
135-139

 

Cuando ya no es posible mantener el peso y la 

hidratación por medios orales, debería de ofrecerse la 

colocación de un tubo gástrico. Las discusiones entre 

otros especialistas y la familia deberían de incluir 

explicaciones sobre los riesgos potenciales y los 

beneficios del procedimiento. Una gastrostomía puede 

ser colocada endoscópicamente ó mediante cirugía 

abierta, teniendo en cuenta la anestesia, las 

consideraciones éticas y las preferencias familiares y 

personales.
141
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Manejo gastrointestinal  
El estreñimiento y el reflujo gastroesofágico son las dos 

condiciones gastrointestinales más comunes que se 

observan en los niños con DMD en la práctica 

clínica.
133,142.143

 Ablandadores de heces, laxantes, y 

estimulantes son necesarios si el paciente tiene 

estreñimiento agudo o impactación fecal, y el uso de 

enemas podría ser necesario ocasionalmente. El uso 

diario de laxantes, tales como la leche de magnesio, 

lactulosa o polietilenglicol, es necesario si los síntomas 

persisten. En el caso de estreñimiento persistente, la 

adecuación de la ingesta libre de líquidos debe ser 

determinada y abordada. En los casos de impactación 

fecal, la desimpactación manual/digital bajo sedación o 

anestesia general es de beneficio incierto. Enemas, 

laxantes estimulantes, tales como Dulcolax y senna, y 

ablandadores de heces pueden probarse antes de 

considerar la opción de la desimpactación manual. 

Leche y enemas de melaza no se recomiendan para 

pacientes de pediatría. La suplementación con fibra 

dietética para estreñimiento grave o crónico podría 

empeorar los síntomas, sobre todo si la ingesta de 

líquidos no se incrementa. 

El reflujo gastroesofágico se trata típicamente con 

inhibidores de la bomba de protones o antagonistas del 

receptor H2, con procinéticos, sucralfato y antiácidos 

neutralizantes como terapias complementarias. La 

práctica común es prescribir bloqueadores de ácido en 

niños en tratamiento con corticoides o  con bifosfonatos 

orales , para evitar complicaciones como la gastritis y 

para prevenir la esofagitis por reflujo. Es necesario 

recomendar las intervenciones nutricionales para 

pacientes que tengan síntomas sugestivos de reflujo.  

 
Manejo del habla y del lenguaje 
El retraso en la adquisición de los hitos tempranos del 

lenguaje es común en los niños con DMD, con 

diferencias en la adquisición del lenguaje y déficits en 

las habilidades del lenguaje persistentes a lo largo de la 

niñez.
144

 La remisión a un especialista del habla y del 

lenguaje para la evaluación y el tratamiento es necesario 

si hay sospecha de problemas con la adquisición del 

habla o con deficiencias persistentes en la comprensión 

del idioma o la expresión oral. Ejercicios motores orales 

y terapia de la articulación son necesarios para los niños 

pequeños con DMD con hipotonía y , en pacientes 

mayores que tienen deteriorada la fuerza muscular oral 

y/o alteración con ininteligibilidad de la voz. Para los 

pacientes mayores, estrategias compensatorias, 

ejercicios de voz y amplificaciones del habla son 

apropiadas si la inteligibilidad se deteriora debido a los 

problemas con la asistencia respiratoria para el habla y 

la intensidad vocal. La evaluación de la ayuda de 

comunicación para la salida de voz podría ser apropiado 

en todas las edades, si la salida de la voz es limitada. 

Tratamiento del dolor 

Se produce dolor de variadas intensidades en 

DMD.
145,146

 El manejo eficaz del dolor requiere la 

determinación precisa de la causa. Las intervenciones 

para tratar el dolor incluyen terapia física, corrección 

postural, ortesis apropiada e individualizada, silla de 

ruedas , mejoras de la cama y enfoques farmacológicos 

(por ejemplo, relajantes musculares y medicamentos 

anti-inflamatorios). Las intervenciones farmacológicas 

deben tener en cuenta las posibles interacciones con 

otros medicamentos (por ejemplo, esteroides y fármacos 

anti-inflamatorios no esteroideos) y sus efectos 

secundarios, en particular los que podrían afectar 

negativamente  a las funciones cardíaca o respiratoria. 

En raras ocasiones, la intervención ortopédica podría 

estar indicada en el dolor intratable que es susceptible 

de cirugía. El dolor de espalda, especialmente en el 

contexto del tratamiento con glucocorticoides, es una 

indicación de que es necesaria una búsqueda cuidadosa 

de fracturas vertebrales; dichas fracturas responden bien 

al tratamiento con bisfosfonatos y/o calcitonina.
147,148

 La 

investigación sobre las intervenciones eficaces del dolor 

durante toda la vida del personas con DMD está 

garantizada.
46,149,150

  

 
Consideraciones quirúrgicas 
Varias situaciones relacionadas (biopsia muscular, 

cirugía de la contractura de articulaciones, cirugía de 

columna, y  la gastrostomía) y sin relación (eventos 

quirúrgicos agudos intercurrentes) con  la DMD, 

podrían requerir el uso de anestesia general. Hay varias 



 

 

26 

The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy. Bushby K et al. 
Part 1: Lancet Neurol. 2010 Jan; 9(1):77-93. 

Part 2: Lancet Neurol. 2010 Feb; 9(2):177-189 

cuestiones específicas que deben ser tomadas en cuenta 

para la planificación de una cirugía segura. La cirugía 

en un paciente que tiene DMD debería realizarse en un 

hospital de primer nivel que cuente con experiencia en 

pacientes con DMD. Además, como en cualquier 

situación en la que haya pacientes que están en 

tratamiento crónico con corticosteroides, debe tenerse 

en cuenta la cobertura con esteroides en el 

perioperatorio.
151

 

 
Los agentes anestésicos 
El uso exclusivo de una técnica de anestesia total 

intravenosa (TIVA) es muy recomendable, debido al 

riesgo de reacciones similares a la hipertermia maligna 

y de rabdomiolisis con la exposición a agentes 

anestésicos inhalatorios tales como el halotano y el 

isoflurano.
152,153

 Los relajantes musculares 

despolarizantes, tales como el cloruro de suxametonio, 

están absolutamente contraindicados debido al riesgo de 

reacciones fatales.
152,153 

 

La pérdida de sangre 
Para reducir al mínimo la pérdida de sangre y sus 

efectos intraoperatorios en las cirugías mayores, como 

en la fijación espinal, es necesario utilizar anestésicos 

ligeramente hipotensores, aloinjerto de hueso cristaloide 

y tecnología de ahorro celular. Otras intervenciones, 

tales como el uso de ácido aminocaproico o ácido 

tranexámico para disminuir el sangrado intraoperatorio, 

puede ser tomadas en consideración.
154

 Es inapropiada 

la anticoagulación postoperatoria con heparina y/o 

aspirina. El uso de medias de compresión o de 

compresión secuencial para la prevención de trombosis 

venosa profunda podría estar indicado.  

 
Consideraciones cardíacas 
Un ecocardiograma y un electrocardiograma deberían 

de realizarse antes de la anestesia general. También 

deberían realizarse si el paciente va a ser sometido a 

sedación consciente o a anestesia regional, si la última 

revisión fue hace más de 1 año o si se ha producido un 

ecocardiograma anormal entre los 7-12 meses 

anteriores. Para la anestesia local, se debería de realizar 

un ecocardiograma si se hubiese obtenido un resultado 

anormal previamente.  

 
Consideraciones respiratorias 
Las intervenciones respiratorias están destinadas a 

proporcionar asistencia respiratoria adecuada durante la 

inducción , el mantenimiento y la  recuperación del 

procedimiento de sedación o de anestesia general. En 

particular, están diseñadas para reducir el riesgo 

postquirúrgico de fallo en la extubación endotraqueal, 

de atelectasia postoperatoria y de neumonia.
153

 Estos 

objetivos se pueden lograr proporcionando asistencia 

respiratoria de forma no invasiva y tos asistida después 

de la cirugía para pacientes con debilidad importante de 

los músculos respiratorios, lo que se observaría en los 

resultados por debajo del umbral en las pruebas de 

función pulmonar preoperatoria. 

La formación preoperatoria y postoperatoria en el uso 

de técnicas de tos manual y asistida es necesaria para 

pacientes cuyo flujo pico de tos basal  es inferior a 270 

L/min o cuya presión espiratoria máxima basal  es 

inferior a 60 cm de agua (estos niveles basales del flujo 

pico de tos y de la presión espiratoria máxima son 

aplicables para adolescentes mayores y para pacientes 

adultos).
155

 La formación preoperatoria y postoperatoria 

en el uso de la ventilación no–invasiva es altamente 

recomendada para los pacientes con capacidad vital 

forzada basal inferior al 50 % del valor teórico y 

necesaria con una capacidad vital forzada por debajo del 

30 % teórico.
155

  La espirometría incentivada no está 

indicada, debido a la potencial falta de eficacia en 

pacientes con debilidad de la musculatura respiratoria y 

la disponibilidad de alternativas más recomendables, 

como la inspiración/espiración mecánica. Después de 

una cuidadosa valoración de los riesgos y beneficios, 

 los pacientes con significativa debilidad de los 

músculos respiratorios podrían ser aptos para la cirugía, 

aunque con mayor riesgo, si estos pacientes son muy 

hábiles antes de la operación en el uso de la ventilación 

no invasiva y de la tos asistida.
156,157

 

 
Consideraciones en atención en urgencias 
Debido a la participación de diferentes sistemas en la 

DMD, muchos factores deben ser tenidos en cuenta en 

la presentación de un paciente en una sala de urgencias. 

Desde el principio, el diagnóstico, la medicación actual, 

el estado respiratorio, el estado cardíaco, y los trastornos 

médicos asociados deben de estar claros para el personal 

de urgencias. Debido a que muchos profesionales de la 

salud no son conscientes de las estrategias potenciales 

de manejo disponibles para la DMD, también debe de 

explicarse la esperanza de vida actual y la buena calidad 

de vida esperada para reducir el riesgo de nihilismo 

terapéutico en la atención aguda. El uso crónico de 

glucocorticoides (en su caso) tiene que quedar claro, por 

su consiguiente riesgo de una menor respuesta al estrés, 

el enmascaramiento de la infección y una posible 

ulceración gástrica. El riesgo de insuficiencia 

respiratoria sobrevenida durante una infección 

intercurrente es alto en aquellos con función respiratoria 

en el límite. La precaución con el uso de opiáceos y 

otros medicamentos sedantes es esencial, así como con 

el uso de oxígeno sin ventilación debido al riesgo de 

hipercapnia. Si la ventilación nocturna ya se está 

utilizando, entonces el acceso al ventilador es esencial 

durante cualquier evento o intervención aguda. Para los 

pacientes que ya están utilizando la ventilación, el 

equipo involucrado en el cuidado respiratorio del 

paciente debería ser contactado lo antes posible. La 

conciencia del riesgo de arritmias y miocardiopatía es 

importante. Los  problemas anestésicos, como se 

discutió anteriormente, deben ser tenidos en cuenta en 

todas las ocasiones  si se necesita cirugía o sedación.  



 

 

27 

The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy. Bushby K et al. 
Part 1: Lancet Neurol. 2010 Jan; 9(1):77-93. 

Part 2: Lancet Neurol. 2010 Feb; 9(2):177-189 

 

Conclusiones  
Este Informe es el resultado de la primera colaboración 

internacional de un único y amplio grupo de expertos en 

el manejo de la DMD para desarrollar recomendaciones 

comprensibles de atención integral. Este esfuerzo fue 

apoyado por un riguroso método – the RAND 

Corporation University of California Los Angeles 

Appropriateness Method 
2
 - que expande el proceso de 

creación de consenso, no sólo para establecer los 

parámetros para una atención óptima, sinó también para 

identificar las áreas de incertidumbre en la que es 

necesario seguir trabajando. Un modelo de atención 

surgió durante el proceso de evaluación de las 

evaluaciones e intervenciones para la DMD, que hace 

hincapié en la importancia de la atención 

multidisciplinar para pacientes con DMD. Por ejemplo, 

la entrada de la fisioterapia, la rehabilitación y el 

tratamiento ortopédico de las contracturas (en su caso) 

tiene que ser considerado en su conjunto, junto con el 

impacto del uso de los corticosteroides, que en la 

mayoría de los niños tiene un efecto significativo sobre 

la fuerza y la función del músculo. En este contexto, los 

diversos informes de especialistas se presentan en esta 

segunda parte de la revisión. 

Claramente organizadas, las evaluaciones e 

intervenciones han sido descritas para hacer frente a las 

complicaciones cardiacas y respiratorias que son 

comunes en la DMD y proporcionan el marco para el 

manejo seguro de estas complicaciones. Las 

intervenciones respiratorias, en particular la instauración 

de la ventilación nocturna, han tenido un importante 

efecto sobre la supervivencia en la DMD,
65,66

 y existen 

indicios de que el reconocimiento precoz y el 

tratamiento del deterioro de la función cardiaca también 

tendrán un impacto significativo.
119,121

 Se esperan 

ensayos adicionales para determinar el tiempo óptimo 

para iniciar el tratamiento cardioactivo. Mientras tanto, 

las recomendaciones que aquí se presentan son 

consistentes con las directrices publicadas 

anteriormente
113.115

 y lo más importante, reforzar la 

necesidad de un compromiso activo con un cardiólogo 

en cada etapa de la enfermedad. 

En otras áreas, incluyendo el manejo de las 

complicaciones del tracto gastrointestinal, se había 

hecho menos trabajo anteriormente, pero llegamos a la 

conclusión de que la gestión proactiva en este área es 

importante. Es necesario que se incremente la 

concienciación de la posibilidad de complicaciones 

gastrointestinales en la DMD; esta área ha sido 

relativamente poco estudiada hasta ahora y se merece 

una mayor investigación en la emergente población de 

adultos con DMD, para perfilar el peso de la 

enfermedad en estos pacientes y su manejo óptimo. 

Estamos en una era de esperanza sin precedentes para 

las  terapias de la DMD basadas en la base molecular 

subyacente de la enfermedad. Mientras tanto, estas 

recomendaciones de cuidado se han desarrollado con el 

apoyo y la aportación de todas las figuras de la 

comunidad  DMD, para ser utilizadas como punto de 

referencia actual y futuro en la planificación anticipada, 

la vigilancia adecuada, y las intervenciones en todas las 

áreas de esta compleja enfermedad. Esperamos que 

proporcionen un catalizador para mejorar la atención a 

los pacientes con DMD en todo el mundo. 
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Erratum 
Bushby K, Finkel R, Birnkrant DJ, et al. Diagnosis and management of Duchenne muscular 

dystrophy, part 2: implementation of multidisciplinary care. Lancet Neurol 2010; 9: 177–89. 

On page 185 of this Review (published Online First on Nov 30, 2009), in the paragraph 

entitled ‘Emergency-care considerations’ the sentence on the use of opiates should have read 

“Care in the use of opiates and other sedating medication is essential, as is care in the use of 

oxygen without ventilation owing to the risk of hypercapnia.” 

 


