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La distrofia muscular de Duchenne (DMC) es un trastorno genético
(herencia recesiva ligada al cromosoma X) causado por mutaciones en
el gen de la distrofina.
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Analizar las caracteristicas de pacientes afectos de distrofia
muscular de Duchenne en un area hospitalaria de tercer
nivel, estableciendo patrones clinicos, forma de
presentacion, diagnostico asi como respuesta al
tratamiento y terapias futuras.
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TIPO DE ESTUDIO CRITERIOS DE INCLUSION  PERIODO COMPRENDIDO

Descriptivo retrospectivo 1. Pacientes < 15 anos Desde digitalizacion §
(@)
2. Diagnéstico DMD de historia clinica (2013) E
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n pacientes analizados

14 (todos ellos varones)

media de edad al diagndstico

3 anos (rango: 1-8 afios)

media de edad actual

10 anos (rango 3-15 afios)
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alteracion de  alteracion de

la marcha,
hipertrofia
gemelary
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presente

tardia

Media Rango Pacientes con %

valores
alterados

Niveles de 14 975 (1418- 14 100

CPK (UI/1) 27 627)

Niveles de 339 (198-591) 9 64,3

GOT (Ul/1)

Niveles GPT 356 (244- 500) 9 64,3

(UI/1)
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estudio genético realizado
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Numero de pacientes | Porcentaje
Tratamiento 2 14,3%
corticoideo al
diagndstico
Tratamiento 12 85,7%
corticoideo no iniciado
al diagnéstico
Por edad temprana 8 57,1%
No iniciados en ningln | 4 28,6%
momento
Tratamiento iniciadoy |1 7,1%
suspendido por efectos
secundarios
Tratamiento givinostat | 1 7,1%
Tratamiento eteplirsen | 1 (candidato) 7,1%
Tratamiento ataluren | 2 (candidatos) 14,3%
Candidatos a terapia 3 21,4%

génica
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14,3%
AL DIAGNOSTICO

57,1%
VARIOS ANOS DESPUES




Numero de pacientes Porcentaje

o1 Disfuncién leve-

Comorbilidades 12 85,7% ,

i moderada de ventriculo
asocladas izquierdo
Cardioldgica 2 14,3%
Digestiva 2 14,3% . .

Estrefiimiento funcional
Endocrinoldgica 2 14,3% ‘
Combinadas 6 42,9% ® Fenotipo cushinoide,
HQQ\ seguido de osteoporosis,

8 57,1% /Je=® || | talla bajay pubertad

Adaptacion curricular ) . .
G v [ retardada iatrogénica

No comorbilidades 2 14,3%
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El debut de enfermedad suele ser en forma de retraso madurativo a los 3-5 afios, coincidiendo nuestra muestra
con la mayoria de cohortes revisadas.

Mas de la mitad de nuestros pacientes (64,3%) presentaron enzimas hepaticas elevadas al diagndstico, por lo que
deberia de tenerse en cuenta esta patologia a la hora de realizar diagndstico diferencial de
hipertransaminasemia.

Segun series, aproximadamente el 70% de los individuos presentan una mutacion del tipo delecion/duplicacion,
testdandose mediante MLPA.

Tanto la fisioterapia como el tratamiento con glucocorticoides, a pesar del gran niumero de ensayos clinicos en
fase Il y lll en relacidn a terapias especificas, contindan siendo las bases del tratamiento de esta patologia.

Ninguno de nuestros pacientes se encontraba recibiendo terapia dirigida a mutaciones puntuales, asi como
tampoco terapia génica.
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