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RESUMEN  

Antecedentes: La Distrofia Muscular de Duchenne es una patología grave, rara que afecta a 1 

de cada 3600- 6000 nacidos vivos hombres a nivel mundial. Tiene una alta tasa de mutación, 1 

de cada 3 casos presenta una mutación de novo. El fenotipo está relacionado con la localización 

de la variante genética; no hay una relación clara entre las deleciones y la severidad del fenotipo. 

Esta enfermedad cursa con alteraciones en el neurodesarrollo, con complicaciones ortopédicas 

graves, y en cuanto al tratamiento con un anticuerpo monoclonal (Translarna) ha demostrado 

ser útil, al demostrar buenos resultados enlenteciendo la progresión de la enfermedad. 

Presentación del caso: Paciente masculino de 24 años de edad con diagnóstico impreciso de 

patología plantar que hizo uso de dispositivos como plantillas, sin mejoría del cuadro, que luego 

de la recolección de signos, síntomas y pruebas complementarias y estudios moleculares llegan 

al diagnóstico de la enfermedad de Distrofia Muscular de Duchenne, una vez confirmada la 

enfermedad, el paciente fue tratado con corticoesteroides y suplementado con creatina 

diariamente durante cuatro años sin mostrar mejoría del cuadro clínico. Desde los 18 años de 

edad hasta la actualidad es tratado empleando un anticuerpo monoclonal (Translarna), mismo 

que ha logrado que el paciente se encuentre en condiciones clínicas estables y tenga una 

progresión lenta de la enfermedad. 

Conclusiones esperadas: Se espera que se dé a conocer la rareza de la Distrofia Muscular de 

Duchenne, más aún de sus mutaciones genéticas como lo es la variante hemicigota del exón 45, 

y la efectividad del anticuerpo monoclonal (Translarna), como tratamiento disponible para esta 

enfermedad. 

Palabras clave: Deleción cromosómica, Distrofia Muscular de Duchenne, Distrofina. 

 



8 

 

 

ABSTRACT  

Background: Duchenne muscular dystrophy is a serious, rare condition that affects 1 in every 

3,600-6,000 male births worldwide. It has a high mutation rate, with 1 in 3 cases presenting a 

de novo mutation. The phenotype is related to the location of the genetic variant; however, there 

is no clear relationship between deletions and phenotype severity. This disease is associated 

with neurodevelopmental disorders and severe orthopedic complications. Treatment with a 

monoclonal antibody (Translarna) has proven useful, showing good results in slowing the 

progression of the disease. 

Case Presentation: A 24-year-old male patient with an unclear diagnosis of plantar pathology 

who used devices such as insoles without improvement in his condition. After collecting signs, 

symptoms, complementary tests, and molecular studies, a diagnosis of Duchenne muscular 

dystrophy was reached. Once the disease was confirmed, the patient was treated with 

corticosteroids and supplemented with creatine daily for four years without showing 

improvement in his clinical condition. From the age of 18 to the present, he has been treated 

with a monoclonal antibody (Translarna), which has kept the patient in a stable clinical 

condition and slowed the progression of the disease. 

Expected Conclusions: It is expected to raise awareness about the rarity of Duchenne muscular 

dystrophy, especially its genetic mutations such as the hemizygous exon 45 variant, and the 

effectiveness of the monoclonal antibody (Translarna) as an available treatment for this disease. 

Keywords: Chromosomal deletion, Duchenne muscular dystrophy, dystrophin. 
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INTRODUCCIÓN  

En el año de 1861, el doctor francés Duchenne de Boulogne describe un grupo de pacientes con 

debilidad de miembros inferiores y pseudohipertrofia de los músculos gastrocnemios, lo que 

pensaba que era de origen cerebral; sin embargo, en el año 1868 junto al doctor Edward Meryon 

se apoyaron de varios estudios de biopsias musculares para deducir que la enfermedad es de 

origen muscular, dándole así el nombre de Distrofia Muscular de Duchenne (1).  

En 1886 Gowers describe el signo clásico que lleva su nombre, después de observar a varios 

niños con DMD. A partir de 1930, varios investigadores reportaron el aumento de niveles de 

enzimas musculares incluida la creatina kinasa en los pacientes con diagnóstico de la patología. 

Kunkel en el año 1986, aísla el gen DMD encargado de codificar la proteína relacionada con la 

patología, y finalmente en 1987 Hoffman identificó la proteína Distrofina, molécula en la cual 

en la actualidad se centran las investigaciones y se espera que los resultados de dichos estudios, 

permitan diseñar estrategias para su manejo (1).  

La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad degenerativa, poco frecuente 

pero grave, consecuencia de la alteración en el brazo corto del cromosoma X, específicamente 

en la región 21 (gen de la Distrofina). DMD es considerada la distrofia muscular más frecuente 

en la infancia y disminuye considerablemente la esperanza de vida de quienes la padecen (2-3).  

Se trata de una patología genética de herencia recesiva ligada al cromosoma X, por lo que se 

ven más afectados los hombres, que las mujeres; sin embargo, aproximadamente el 30% de 

casos se dan a causa de mutaciones de novo, debido a que la DMD tiene una alta tasa de 

mutación. La DMD es considerada por la Organización Mundial de la Salud (OMS) como una 

enfermedad rara. Afecta a 1 de cada 3600-6000 nacidos vivos hombres a nivel mundial, 

mientras que, en Ecuador no se tiene datos exactos, ya que se desconoce la estadística de la 
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enfermedad, sin embargo, hasta la actualidad se han contabilizado 127 pacientes con DMD (3, 

5-6).  

El diagnóstico de la DMD debe ser temprano y preciso, con el fin de iniciar el tratamiento lo 

más pronto posible; la enfermedad se presenta de forma temprana como un retraso en el 

neurodesarrollo, en el que aparece con dificultades motoras, signos típicos como escoliosis, 

pseudohipertrofia de gastrocnemios y, signo de Gowers como consecuencia de la falta de fuerza 

muscular (6).  

La DMD influye en el desarrollo de las actividades diarias de la persona que lo padece, con el 

tiempo, provoca una dependencia total de un cuidador, puesto que es una enfermedad 

progresiva y evoluciona con una pérdida de la fuerza en la mitad inferior del cuerpo y 

posteriormente asciende al tórax, brazos y cuello. En el mejor de los casos, si se tiene un 

diagnóstico temprano, se puede administrar una terapia farmacológica para enlentecer el 

progreso de la enfermedad, sin embargo, si existiese un diagnóstico ineficiente o nulo, este 

puede presentar los signos y síntomas de manera temprana, entre ellos una insuficiencia 

cardíaca o respiratoria a muy corta edad (7-9).  

En la actualidad existen varios medicamentos que ayudan a prolongar el tiempo de vida de los 

pacientes, sin embargo, no hay una cura que pueda revertir el curso natural de la enfermedad, 

es por eso que a día de hoy se continúa estudiando, analizando y experimentando nuevas 

medidas farmacológicas para mejorar la vida de los pacientes, o incluso a llegar a conseguir 

una cura, cabe mencionar que el impacto que genera esta patología también conlleva un cambio 

de hábitos en el paciente y su círculo familiar (10, 11). 
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REPORTE DEL CASO  

Información del paciente  

Paciente masculino de 24 años sin antecedentes patológicos clínicos personales ni familiares, 

que desde los 4 años se presenta con escoliosis, dificultad en la marcha y atrofia de miembros 

inferiores que va progresando paulatinamente, para el cual recibió tratamiento ortopédico con 

plantillas para pies planos, sin mejoría alguna acude donde otro especialista, el cual tiene la 

sospecha de distrofia, por lo que, envió corticoesteroides y creatina como tratamiento sin lograr 

enlentecer la progresión de la enfermedad que se sospechaba.  

A los 16 años fue referido a un estudio experimental en el cual se identificó el diagnóstico 

definitivo de Distrofia Muscular de Duchenne, por lo que se empezó a administrar una terapia 

con anticuerpos monoclonales.  

Hallazgos clínicos  

Al examen físico no se evidenció alteración de la consciencia ni de pares craneales, a nivel de 

tronco y extremidades se evidenció escoliosis dorso lumbar, rigidez articular a nivel de la 

cintura pélvica concomitante a una tonicidad disminuida de miembros inferiores por 

pseudohipertrofia de los músculos gastrocnemios y pies equinovaros. 
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Figura 1. A: Escoliosis en paciente de 24 años con DMD. B: Urotac simple en donde se 

evidencia escoliosis en paciente de 24 años con DMD.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 2. A y B: Pies equinos bilaterales en paciente de 24 años con DMD. 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 3: Pseudohipertrofia de gastrocnemios en paciente de 24 años con DMD. 
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Línea de tiempo  

Paciente que desde los 4 años acude a consulta con un médico ortopedista, en donde se 

evidencia al examen físico la presencia de pies planos, por lo que se le indicó el uso de plantillas 

para mejorar dicha alteración; a los 7 años, acudió al neuropediatra, mismo que, al realizar una 

anamnesis exhaustiva y examen físico, tuvo la sospecha de un diagnóstico de Distrofia 

Muscular de Duchenne, una vez confirmado el diagnóstico, el paciente fue tratado con 

corticoesteroides y suplementado con creatina por 4 años sin notar mejoría alguna. 

A los 16 años, posterior a un estudio molecular realizado en Chile, se pudo dar el diagnóstico 

definitivo y se le administró anticuerpos monoclonales (Translarna), mismo que ha demostrado 

tener buenos resultados enlenteciendo la progresión de la enfermedad.  

 

Evaluación diagnóstica  

A los 16 años, para su diagnóstico definitivo se realizó un examen de creatinfosfoquinasa 

(CPK), que demuestran una creatinina quinasa sérica elevada (4155 U/L).  

Posterior a ello, se llevó a cabo una biopsia de músculo (Figura 4.A y 4.B) y un examen 

molecular en los cuales los resultados fueron los siguientes: variante hemicigota patogénica en 

el exón 45 del gen DMD, c.6445C>T (p.Gln2149*) de Distrofia Muscular de Duchenne (Figura 

5). 
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Figura 4. A: Micrografía muscular esquelética transversal. Los miocitos degenerados se encuentran con 
los contornos redondeados, citoplasma eosinófilo y núcleos aplanados hacia la periferia. Figura 4. B: 
Imagen referencial de histopatología del músculo gastrocnemio de un paciente con distrofia muscular 

de Duchenne, en donde se muestran extensas zonas en que el tejido muscular ha sido sustituido por 
fibras de células adiposas. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 5: Resultado de diagnóstico genético confirmativo de DMD. 

 

 

 

Intervención terapéutica  

Inicialmente, en el diagnóstico de pies planos se le indicó utilizar plantillas para su corrección, 

mismo que no hizo efecto alguno. Luego, cuando se tenía la sospecha de DMD, se inició un 

tratamiento con corticoesteroides por un periodo de 4 años, el mismo que se dosificaba de 

manera gradual que en un inicio se tomaba los 30 mg por 6 meses, luego 15 mg por otros 6 

Chacha Ortiz Carlos Andrés, 18 años Imagen referencial de paciente con DMD A B 
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meses y para culminar fueron 7,5 mg, a esto se le complementa con el consumo de creatina de 

15 mg todos los días diluido en líquido.  

El médico de cabecera le propuso ser parte de un estudio médico experimental en Chile, en 

donde se iba a comprobar la efectividad de los anticuerpos monoclonales (Translarna) mismo 

que estuvo en desarrollo, en periodo de prueba en humanos. El paciente iba a Chile 

periódicamente para ser parte del estudio, dejando de administrarse el tratamiento previamente 

indicado, ya que con el nuevo medicamento podía causar una interacción medicamentosa 

indeseada.  

Una vez que aceptó ser parte del estudio farmacológico, en un principio recibía un tratamiento 

placebo y luego recibió el medicamento al mismo tiempo que le hacían seguimiento de su 

patología. Posteriormente, se comprobó la eficacia del medicamento y los resultados fueron 

prósperos.  

Así, desde ese entonces hasta la actualidad, el paciente continúa tomando anticuerpos 

monoclonales (Translarna) que tiene una presentación en sobres de 250 mg, los cuales se 

dividen en tres tomas, 500 mg en la mañana, 500mg en la tarde y 1 gr en la noche, diariamente 

de manera continua, la misma que se va dosificando de acuerdo al peso del paciente. 

 

Seguimiento y resultados  

La enfermedad es progresiva y no tiene cura, sin embargo, el paciente ahora recibe seguimiento 

por facultativo y cuenta con un tratamiento farmacológico con anticuerpos monoclonales, que 

son eficientes enlenteciendo el progreso de la patología. Además, recibe atención periódica con 

un médico cardiólogo para controlar si hay presencia de arritmias o necesidad de colocación de 

marcapasos, y con un médico neumólogo, ya que estos pacientes suelen presentan un patrón 

restrictivo provocado por la misma debilidad muscular, por lo que, es importante el seguimiento 
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del avance o estancamiento de la enfermedad, brindando así, un mejor estilo de vida y una 

prolongación del pronóstico sin necesidad de aparatos externos para funciones básicas como la 

respiración. El paciente tiene una buena tolerabilidad farmacológica, por lo que, continuará con 

esta terapia para el control de su patología. 

DISCUSIÓN 

Se presentó un paciente de sexo masculino de 24 años de edad, que tiene diagnóstico de 

Distrofia Muscular de Duchenne con una variante hemicigota en el exón 45, que no es común, 

en donde evidenciamos sus métodos diagnósticos, manifestaciones clínicas típicas, y el 

tratamiento con anticuerpos monoclonales que enlentecieron la progresión de la enfermedad. 

Guapi y García, describieron en sus informes de casos que la Distrofia Muscular de Duchenne 

es una patología congénita recesiva vinculada al cromosoma X, lo que implica un riesgo del 

50% de que los hijos de una mujer portadora tengan la enfermedad y del 50% de que sean sanos 

en cada embarazo. Esta enfermedad limita la funcionalidad y calidad de vida de quienes lo 

padecen y es causada por una mutación en el gen de la distrofina, lo que resulta en una debilidad 

muscular progresiva que puede incapacitar al paciente (14). En el caso presente, el paciente 

pertenece al 50% de la incidencia de la enfermedad, aunque su madre no es portadora, ya que 

él tiene una mutación de novo.  

La DMD es una patología muscular progresiva que principalmente afecta a varones debido a la 

ausencia de distrofina, como lo confirma Camacho. Los pacientes que no cuenten con una 

intervención terapéutica, perderán la capacidad para caminar antes de la adolescencia y 

fallecerán en su segunda década de vida debido a problemas respiratorios y cardíacos (3, 12). 

Esto se intenta evitar en el caso del paciente expuesto en el estudio clínico actual mediante la 

terapia recibida, que busca desacelerar el avance de la enfermedad.  
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Nascimiento y colaboradores crearon el Consenso para abordar el diagnóstico, tratamiento y 

seguimiento de pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne, recalcan la importancia de 

detectar la enfermedad lo antes posible para proporcionar un tratamiento específico que 

ralentice su avance y maneje las complicaciones asociadas (6).  

De acuerdo a lo mencionado por Leiva, Montaño y López, la Distrofia Muscular de Duchenne 

(DMD) suele aparecer entre los primeros dos y tres años de vida, inicialmente manifestándose 

como un retraso en la capacidad para caminar. Uno de los síntomas más distintivos es la 

debilidad muscular, especialmente en los músculos cercanos a las articulaciones de las piernas. 

Esta debilidad progresa con el tiempo, resultando en dificultades para subir o bajar escaleras y 

para levantarse del suelo. Un signo característico es la maniobra de Gowers, en la cual el 

paciente utiliza sus manos para escalar sobre sus muslos y así levantarse (7). En este caso, la 

realización de la maniobra de Gowers añadió información relevante al diagnóstico presuntivo.  

Aproximadamente a los seis años de edad, se observa que los niños comienzan a experimentar 

un acortamiento del tendón de Aquiles. Esto resulta en que caminen de puntillas y presenten 

una pseudohipertrofia de los músculos gastrocnemios, lo que causa una postura 

exageradamente arqueada en la espalda baja. Con el tiempo, esta condición progresa y conduce 

a limitaciones en la movilidad y a caídas frecuentes, lo que eventualmente requiere el uso de 

aparatos de apoyo como muletas y sillas de ruedas. Además, la debilidad muscular, junto con 

la aparición de escoliosis, genera deformidades en la región torácica que dificultan la 

respiración. Esto aumenta el riesgo de contraer infecciones graves del pulmón, como es la 

neumonía por aspiración, que en estos pacientes se convierte en una de las principales causas 

de muerte (3, 6).  

El primer paso en el proceso de diagnóstico, de acuerdo con Baumgartner y Argüello, es la 

medición de la creatina quinasa sérica (CPK), que suele estar elevada entre 50 y 100 veces por 



19 

 

 

encima de los niveles normales. Sin embargo, en las etapas avanzadas de la enfermedad, este 

valor tiende a disminuir considerablemente debido a la pérdida de masa muscular. 

Posteriormente, se lleva a cabo una electromiografía para detectar un patrón miopático. El 

diagnóstico definitivo se obtiene a través de una biopsia muscular, que revela la ausencia de 

distrofina y muestra cambios en el diámetro de las fibras musculares, así como fagocitosis y 

necrosis, que son sustituidas por tejido adiposo. Para identificar la expresión proteica en las 

secciones musculares, se pueden emplear técnicas de tinción con inmunofluorescencia o 

inmunohistoquímica (15). 

La National Organization for Rare Disorders (NORD) y Soto sostienen que el enfoque 

terapéutico para la DMD sigue siendo paliativo, dirigido a retrasar la aparición de 

complicaciones y frenar la progresión de la enfermedad, ya que aún no hay un tratamiento 

definitivo para curarla. El principal tratamiento se basa en la administración de esteroides para 

combatir la debilidad muscular. Se señala que el uso de corticoesteroides como deflazacort y 

prednisona ha demostrado mejorar la función muscular, reducir el riesgo de escoliosis y mejorar 

la función respiratoria y cardíaca. Además, se ha observado que estos medicamentos ayudan a 

retrasar la debilidad muscular y la incapacidad para caminar entre 2 y 3 años (16). 

Camacho afirma que ciertos fármacos como eteplirsen, ataluren o golordisen han sido 

aprobados de forma condicional, ya que pueden corregir mutaciones específicas en el gen 

DMD, si bien su utilidad se limita a un número reducido de personas (3).  

En estudios de laboratorio realizados fuera del organismo (in vitro), se ha observado que la 

gentamicina incrementa la síntesis de distrofina al modificar dos aminoácidos que están 

codificados por un codón de terminación prematura. Sin embargo, su uso prolongado puede 

ocasionar nefro y ototoxicidad (26). 
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Birnkrant y colaboradores, en su artículo sobre Diagnóstico y tratamiento de la DMD, destacan 

la importancia de un manejo con enfoque multidisciplinario. Sugieren que un enfoque 

anticipatorio implica la supervisión continua de la función muscular respiratoria y el uso 

apropiado de técnicas como el manejo del volumen pulmonar, la tos asistida, la ventilación 

asistida nocturna y la ventilación diurna. Estas intervenciones podrían reducir 

significativamente las complicaciones respiratorias, aumentar la esperanza de vida y la calidad 

de la misma. Además, enfatizan que los pacientes de entre 18 y 21 años deberían ya estar 

recibiendo estas terapias básicas, dado que las complicaciones cardiovasculares son parte de las 

principales causas de morbimortalidad en este grupo de edad (22).  

En 2023, la FDA de Estados Unidos admitió la primera terapia génica para tratar la DMD en 

niños que tienen entre 4 y 5 años de edad que presenten una mutación confirmada en el gen 

DMD y no tengan enfermedades preexistentes. Esta aprobación representa un avance 

significativo en el tratamiento de la DMD. Elevidys está diseñado para suministrar al cuerpo 

un gen que estimula la producción de microdistrofina, una proteína similar a la distrofina, pero 

con dominios seleccionados. El medicamento se administra por vía intravenosa en una sola 

dosis (33).  

El medicamento Translarna se ha desarrollado para facilitar la producción de una proteína 

funcional en pacientes con DMD que presentan mutaciones de tipo sin sentido. Su 

administración debe ser dada por profesionales experimentados en el manejo de esta 

enfermedad. Se administra por vía oral en tres dosis diarias: la primera por la mañana, la 

segunda al mediodía y la tercera por la noche. La dosis recomendada es de 10 mg/kg en la 

mañana, 10 mg/kg al mediodía y 20 mg/kg por la noche. Este medicamento se presenta en 

sobres de 125 mg, 250 mg y 1000 mg. En el caso del paciente tratado, se siguieron las mismas 

indicaciones y dosis, ajustando la cantidad según su peso corporal (27). 
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Manifiestan Pacheco, Meroño y Aranda, que el medicamento Translarna fue inicialmente 

autorizado con ciertas condiciones pendientes de resultados definitivos de estudios. Por lo tanto, 

hasta el momento, la evidencia sobre la eficacia del fármaco para generar distrofina muscular 

es limitada, y no se ha observado un efecto significativo a largo plazo (30).  

El Comité de Medicamentos de Uso Humano (CHMP) de la Agencia Europea de Medicamentos 

ha sugerido que no se renueve la autorización para la compra y venta de Translarna. Sin 

embargo, el registro STRIDE ha documentado efectos positivos a largo plazo, incluyendo la 

retardación en la pérdida de la capacidad para caminar y la desaceleración en la disminución de 

la capacidad vital forzada (32).  

En enero de 2024, el CHMP anunció que Translarna no se encontrará disponible en la Unión 

Europea debido a la insuficiencia de evidencia positiva sobre su eficacia terapéutica. Además, 

se ha revocado la autorización para que los profesionales sanitarios inicien tratamientos con 

este medicamento (32).  

La Administración de Alimentos y Medicamentos de los Estados Unidos (FDA) ha autorizado 

el medicamento Exondys 51 para su uso en pacientes que tienen una mutación confirmada en 

el gen de la distrofina que resulta en la omisión del exón 51 (33).  

Sin embargo, en el presente caso clínico, el paciente antes expuesto expresa que continúa con 

la administración de anticuerpos monoclonales (Translarna) en la misma dosis propuesta por 

los doctores que le hacen seguimiento periódicamente.  

En Buenos Aires, en el año 2020, durante el XII Congreso Internacional de Investigación y 

Práctica Profesional en Psicología, Javiera Ortega, investigadora en psicología y 

psicopedagogía de la Pontifica Universidad Católica de Argentina, presentó los hallazgos 

preliminares de un estudio acerca de la calidad de vida de niños con DMD y de sus principales 

cuidadores. Los resultados revelaron que la calidad de vida de los pacientes con DMD son 
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notablemente inferiores en comparación con la población general, principalmente debido a 

limitaciones físicas que afectan su participación en actividades sociales y recreativas. El dolor 

físico, la disfunción motora y la necesidad de usar dispositivos de asistencia, como sillas de 

ruedas, son los principales factores que contribuyen a esta disminución. Además, tanto los 

pacientes como sus cuidadores mostraron signos de depresión. En el caso del paciente 

estudiado, expresó sentirse aislado e incomprendido socialmente, con restricciones en su 

participación en actividades diarias y experimentando un deterioro psicológico como resultado. 

Los cuidadores, por su parte, enfrentan una carga psicosocial significativa, lo que resulta en una 

calidad de vida todavía más baja que la de los pacientes, debido a la sobrecarga de 

responsabilidades que conlleva el cuidado de estos niños y adolescentes (9). 

 

PERSPECTIVA DEL PACIENTE  

El paciente refiere que, al realizar actividades escolares, notaba una desventaja física con los 

otros niños de su edad, por lo que acudió a varios profesionales de salud, mismos que dieron 

diagnósticos imprecisos. Luego de un tiempo, acudió con un neuropediatra, quien le realizó 

varias pruebas físicas y llegó a la sospecha de Distrofia Muscular, sin embargo, no fue hasta su 

adolescencia en donde fue confirmado el diagnóstico de Distrofia Muscular de Duchenne.  

Durante el tratamiento expresa haberse sentirse más aliviado, pues al fin un tratamiento le hacía 

sentir que su enfermedad no seguía progresando al mismo ritmo de antes, lo que le da esperanza 

de vivir más tiempo en condiciones más estables. No obstante, indica que ha sido un arduo 

camino para aceptar que no tiene cura y que siempre dependerá de un cuidador para la 

realización de sus actividades cotidianas.    
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CONCLUSIONES 

La DMD es una patología genética rara que surge de una mutación en el gen de la distrofina 

que conlleva a una degeneración muscular progresiva. El paciente expuesto en el presente caso 

clínico, presentó las manifestaciones clínicas típicas de la enfermedad, como dificultad en la 

marcha, escoliosis y pseudohipertrofia de los músculos gastrocnemios a partir de los 4 años de 

edad, sin embargo, no tuvo un diagnóstico temprano debido a la falta de experiencia del 

facultativo. Así, cuando se tuvo el diagnóstico establecido, se administró terapia farmacológica 

con un anticuerpo monoclonal (Translarna), con el que se ha obtenido una progresión lenta de 

la enfermedad, por lo que la calidad de vida del paciente ha mejorado notablemente. El reporte 

de este caso clínico nos permite tener información válida sobre una patología poco frecuente y 

abre las puertas al debate sobre el uso de anticuerpos monoclonales y/o el desarrollo de nuevas 

terapias con un enfoque paliativo. 
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GLOSARIO 

- Anticuerpos monoclonales: Proteínas del sistema inmunitario creadas en laboratorio 

que reconocen y se unen a una molécula específica. En la DMD se usan para modular 

procesos inflamatorios o genéticos relacionados con la enfermedad. 

- Atrofia muscular: Disminución del tamaño y la fuerza de los músculos debido a la 

pérdida de masa muscular, generalmente causada por desuso o degeneración. 

- Creatina: Compuesto natural que se encuentra en los músculos y que ayuda a 

suministrar energía a las células musculares. Se utiliza como suplemento para mejorar 

la fuerza o el rendimiento muscular. 

- Creatina quinasa (CPK): Enzima presente en el tejido muscular. Su elevación en 

sangre indica daño muscular y es un marcador diagnóstico importante en la DMD. 

- Cromosoma X: Uno de los dos cromosomas sexuales humanos. Las mutaciones ligadas 

al cromosoma X, como en la DMD, afectan principalmente a los varones. 

- Distrofina: Proteína esencial para mantener la estructura y estabilidad de las fibras 

musculares. Su ausencia o deficiencia causa la degeneración progresiva del músculo en 

la DMD. 

- Hemicigoto: Condición genética en la que un individuo tiene solo una copia de un gen 

en el cromosoma X (típico de los varones), lo que hace que las mutaciones se 

manifiesten clínicamente. 

- Signo de Gowers: Maniobra característica en la que el paciente usa sus manos para 

ayudarse a levantarse desde el suelo, indicando debilidad muscular proximal. 

- Translarna (Ataluren): Medicamento diseñado para tratar mutaciones sin sentido en 

el gen DMD, facilitando la producción parcial de distrofina funcional. 
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ANEXOS  

 

1. Diagrama de flujo. 
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