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RESUMEN  

Contexto: Las distrofias musculares son un grupo de trastornos hereditarios, degenerativos y 

progresivos del músculo estriado esquelético, cuya manifestación clínica principal es la 

debilidad de la musculatura estriada esquelética proximal.  

Objetivo: Explicar las principales diferencias entre la Distrofia Muscular de Duchenne con la 

Distrofia Muscular de Becker.  

Metodología: Revisión sistemática de estudios publicados en Scopus y PubMed en los últimos 

5 años en idioma español e inglés, herramientas para evaluación de riesgo de sesgo: JBI Critical 

Appraisal Tools.  

Resultados: Se incluyeron un total de 17 artículos, estudios de caso-control y estudios 

observacionales, donde se describen categorías como presentaciones clínicas, edades de inicio 

de los síntomas de cada distrofia y enfoques terapéuticos.  

Discusión: La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es un trastorno neuromuscular grave, 

progresivo y ligado al cromosoma X que afecta principalmente a los hombres, la DMB, suele 

caracterizarse por un fenotipo más leve y variado, con ello la distrofina puede producirse, pero 

en cantidades más pequeñas o con una función reducida por una mutación característica 

denominada “in frame”.  

Conclusiones: La distrofia muscular de Duchenne presenta una gravedad superior a la de 

Becker, presentándose en edades de 1-3 años y 12-15 años, respectivamente. A pesar que ambas 

presentan síntomas parecidos, DMD avanza rápidamente, mientras que DMB de manera más 

pausada. La identificación se fundamenta en la sintomatología, pruebas genéticas y biopsia con 

desestructuración de las fibras musculares. No existe una cura, y el tratamiento 

multidisciplinario paliativo aspira a extender la esperanza de vida, siendo en DMD más baja. 
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ABSTRACT  

Context: Muscular dystrophies are a group of hereditary, degenerative, and progressive 

disorders of the skeletal striated muscle, whose main clinical manifestation is the weakness of 

the proximal skeletal striated musculature.  

Objective: To explain the main differences between Duchenne and Becker Muscular 

Dystrophy.   

Methodology: Systematic review of studies published in Scopus and PubMed in the last 5 years 

in Spanish and English, using tools for risk of bias assessment: JBI Critical Appraisal Tools. 

Results: A total of 17 articles were included, comprising case-control studies and observational 

studies, describing categories such as clinical presentations, ages of symptom onset for each 

dystrophy, and therapeutic approaches.  

Discussion: Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) is a severe, progressive, X-linked 

neuromuscular disorder that primarily affects males, while Becker Muscular Dystrophy (BMD) 

is usually characterized by a milder and more varied phenotype, in which dystrophin can be 

produced, but in smaller amounts or with reduced function due to a characteristic mutation 

known as “in frame.”  

Conclusions: Duchenne Muscular Dystrophy presents greater severity than Becker Muscular 

Dystrophy, with onset ages of 1-3 years and 12-15 years, respectively. Although both present 

similar symptoms, DMD progresses rapidly, while BMD progresses more slowly. Identification 

is based on symptomatology, genetic testing, and biopsy showing disorganization of muscle 

fibers. There is no cure, and multidisciplinary palliative treatment aims to extend life 

expectancy, which is lower in DMD.   

Keywords: Duchenne muscular dystrophy, Becker muscular dystrophy, muscular disease                                                
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INTRODUCCIÓN  

Las distrofias musculares son un grupo de trastornos hereditarios, degenerativos y progresivos 

del músculo estriado esquelético, cuya manifestación clínica principal es la debilidad de la 

musculatura estriada esquelética proximal (1). Según el Centro para el control y la Prevención 

de enfermedades (CDC) afecta mayormente a recién nacidos varones y se presenta en diferentes 

etapas de la vida, dividiéndola en dos tipos principales: Distrofia Muscular de Duchenne 

(DMD) y Distrofia Muscular de Becker (DMB) (2). 

A nivel mundial tiene una incidencia de entre uno por cada 3500 y uno por cada 6000 varones 

recién nacidos, las mujeres en su mayoría permanecen asintomáticas, pero existe un riesgo 

genético del 50% para que exista la transmisión a los hijos (3). 

En Ecuador, se registraron aproximadamente 73 casos de DMB en el año 2021, representando 

2,7 millones de dólares anuales para su tratamiento (10). La ciudad de Guayaquil presentó 25 

casos de DMD en 2023, significando un reto por los altos costos que demanda el tratamiento 

por cada paciente (4). 

Ambas afecciones están causadas por una mutación en el gen de distrofina, el más grande del 

genoma humano, que consta de 79 exones y se encuentra en el locus Xp21.2, mismo que, en 

individuos sanos forma un complejo con glicoproteínas musculares que conectan el 

citoesqueleto de la fibra muscular con la matriz extracelular de la membrana (5). 

Las alteraciones genéticas que causan la DMD y DMB se deben principalmente por deleciones, 

mutaciones puntuales, duplicaciones o inserciones. En la DMB la proteína distrofina que se 

produce es parcialmente funcional (6). En la DMD la distrofina está completamente ausente, 

siendo más frecuente en niños, razón por la cual se la conoce como “distrofia muscular infantil”, 

su sintomatología puede aparecer entre los 3 y 5 años de edad. Por otro lado, la DMB, se 
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presenta de forma más leve y con un inicio más tardío, presentando sus síntomas 

aproximadamente a los 12 años de edad (7). 

La clínica de ambos cuadros es muy similar, ya que pueden producir dolor muscular, dificultad 

para controlar la cabeza, hipotonía generalizada e hipertrofia de la pantorrilla, además de 

alteraciones neurocognitivas que no son progresivas, pero influyen en el aprendizaje y la calidad 

de vida de los pacientes. Incluye también, cambios de comportamiento, como retraso en el 

desarrollo del habla y el lenguaje, dificultades de aprendizaje y posibles cambios en el espectro 

autista (8). 

Para diagnosticar DMD y DMB, el primer punto es desarrollar una historia clínica completa, 

además de identificar los signos y síntomas que orienten a estos cuadros al momento de realizar 

el examen físico (9). Marcadores séricos, como el fosfato de creatina quinasa (CPK), proteína 

que se encuentra dentro de las células musculares, es uno de las pruebas más efectivas para su 

diagnóstico, en pacientes con distrofias musculares que presentan niveles de 10 a 100 veces el 

rango normal indican daño muscular (10). 

En la actualidad no existe cura para ambas distrofias, el tratamiento se enfoca en el alivio 

sintomático y poder mejorar el estado de salud y la calidad de vida de los pacientes que padecen 

esta enfermedad (11). Para el manejo adecuado de la DMD y DMB, es necesario un tratamiento 

multidisciplinar dirigido a los síntomas que pueden alterar el curso natural de la enfermedad 

(12). 

La DMD y DMB corresponden a trastornos poco comunes que comparten similitudes, mismas 

que pueden generar dificultad para diferenciarlas y tener una conducta apropiada en su 

tratamiento, por ello, al realizar una comparación entre ambas, se podrán conocer las 

características representativas de cada tipo.  
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Esta investigación tiene como objetivo general explicar las principales diferencias entre la 

Distrofia Muscular de Duchenne con la Distrofia Muscular de Becker, identificando los perfiles 

fenotípicos y genotípicos de la Distrofia Muscular de Duchenne y Becker, determinar las 

presentaciones clínicas y edades de inicio de los síntomas de cada distrofia y analizar el enfoque 

terapéutico en ambas patologías. 

METODOLOGÍA 

El estudio que se realizó consiste en una revisión sistemática empleando la declaración 

PRISMA 2020. 

Para elaborar la pregunta de investigación, se empleó la mnemotecnia SPIDER la cual se detalla 

en la Tabla 1.  

Tabla 1. Mnemotecnia SPIDER 

 

COMPONENTES DESCRIPCIÓN  

S Participantes Pacientes que presentan debilidad muscular 

PI Fenómenos de interés Distrofia Muscular de Duchenne y Becker 

D Técnica de recolección de 

información 

Búsqueda de base de datos - observación 

E Resultados Fenotipo, genotipo, cuadro clínico, edad de inicio y tratamiento 

R Diseño de Investigación  Revisión Sistemática 

 

Fuente: Elaborado por los autores 
 

Por lo que nos formulamos la siguiente pregunta de investigación: ¿Cuáles son las 

características que diferencian a la Distrofia Muscular de Duchenne de la de Becker?  
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Criterios de elegibilidad:   

Criterios de inclusión  

- Estudios en pacientes con diagnóstico de Distrofia Muscular de Duchenne y Becker  

- Artículos publicados los últimos 5 años   

- Tipo de articulo: observacionales.  

Criterios de Exclusión  

- Estudios con datos incompletos  

- Bibliografía gris: tesis de grado, posgrado, congreso.  

- Estudios sin fundamentos científicos  

Fuentes de Información: 

Las bases de datos que se emplearon para realizar la revisión fueron: 

- PubMed  

- Scopus 

Estrategia de Búsqueda:  

Para efectuar la búsqueda en las bases antes descritas, se emplearon términos MeSH (tabla 2) 

los cuales serán consultados en la página Descriptores en Ciencias de la Salud, de igual manera 

se emplearán los operadores booleanos OR para construir las ecuaciones de búsqueda (tabla 3).  
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Tabla 2. Términos MeSH.  

 

FUENTE PALABRA CLAVE TERMINOS ALTERNATIVOS  

MeSH Duchenne Muscular 

Dystrophy  

Pseudohypertrophic Muscular Dystrophy 

Pseudohypertrophic Muscular Dystrophy 

Becker Muscular Dystrophy 

 
Fuente: Elaborado por los autores 

 

Tabla 3. Algoritmo de búsqueda. 

 

BASES DE DATOS ALGORITMOS DE BÚSQUEDA 

Pubmed y Scopus (Duchenne Muscular Dystrophy) OR (Becker Muscular 

Dystrophy) 

 
Fuente: Elaborado por los autores 

 

Proceso de selección de los estudios:  

Para la selección de los estudios se efectuaron dos etapas:  En la primera los autores procedieron 

a la lectura del título y resumen de cada uno de los artículos; en la segunda etapa se leyeron 

aquellos artículos de forma completa para determinar si cumplen con los criterios de 

elegibilidad antes mencionados.  

Proceso de Extracción de los datos:  

Los datos de cada artículo se extrajeron en base de datos elaboradas en el programa Excel.  

Lista de datos:  

Los datos que se recolectaron incluyen los siguientes:  

- Desenlaces: genotipo y fenotipo, cuadro clínico, edad de inicio, tratamiento   

- Otras variables: autor, título del artículo, año, país, URL o DOI y tipo de artículo   
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Evaluación de riesgo de SESGO de los estudios individuales:  

Para la evaluación de sesgo se utilizó la herramienta JBI Critical Appraisal Tools, que son 

instrumentos de evaluación crítica empleados para valorar la calidad metodológica de un 

estudio y el peligro de sesgo en su diseño, ejecución y estudio. Las herramientas están 

concebidas para su aplicación en revisiones sistemáticas, pero también pueden emplearse con 

otros propósitos: la elaboración de temas evaluados críticamente (CAT), en clubes de revistas 

y como recurso didáctico. Su propósito es evaluar la calidad metodológica de un estudio y 

determinar en qué medida un estudio ha abordado la posibilidad de sesgo en su diseño, 

realización y análisis. 

- JBI para estudios transversales  

Consiste en una encuesta conformada por 8 preguntas, las cuales son: 1) ¿Se definieron 

claramente los criterios de inclusión en la muestra?, 2) ¿Se describieron en detalle los sujetos 

del estudio y el entorno?, 3) ¿Se midió la exposición de manera válida y confiable?, 4) ¿Se 

utilizaron criterios objetivos y estándar para medir la afección?, 5) ¿Se identificaron factores de 

confusión?, 6) ¿Se indicaron estrategias para abordar los factores de confusión?, 7) ¿Se 

midieron los resultados de manera válida y confiable?, 8) ¿Se utilizó un análisis estadístico 

apropiado?, siendo sus posibles respuestas: SI, NO, NO DEFINIDO Y NO APLICA, que 

concluyen si el artículo puede ser incluido o excluido.  

- JBI para casos controles 

Consiste en una encuesta conformada por 10 preguntas, las cuales son: 1) ¿Fueron los grupos 

comparables aparte de la presencia de enfermedad en los casos o la ausencia de enfermedad en 

los controles?, 2) ¿Se emparejaron adecuadamente los casos y los controles?, 3) ¿Se utilizaron 

los mismos criterios para la identificación de casos y controles?, 4) ¿Se midió la exposición de 

manera estándar, válida y confiable?, 5) ¿Se midió la exposición de la misma manera para los 
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casos y los controles?, 6) ¿Se identificaron factores de confusión?, 7)  ¿Se indicaron estrategias 

para abordar los factores de confusión?, 8) ¿Se evaluaron los resultados de forma estándar, 

válida y confiable para los casos y controles?, 9) ¿El período de exposición de interés fue lo 

suficientemente largo como para ser significativo?, 10) ¿Se utilizó un análisis estadístico 

apropiado? ?, siendo sus posibles respuestas: SI, NO, NO DEFINIDO Y NO APLICA, que 

concluyen si el artículo puede ser incluido o excluido. 

RESULTADOS 

Selección de los estudios  

Figura 1. Diagrama de Flujo 

 

Fuente: Elaborado por los autores 
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Características de los estudios 

Tabla 4. Características de los estudios incluidos 

NUMERACIÓN BASE DE 

DATOS 

TÍTULO AUTOR AÑO PAÍS URL O DOI 

1 Scopus Cognition trajectory in 

Duchenne muscular dystrophy 

(13) 

Abeer A. Tony et 

al 

2024 Egipto DOI: 10.1186/s41983-024-00842-8 

2 Pubmed Growth pattern trajectories 
in boys with Duchenne 

muscular dystrophy (14) 

Georgia Stimpson 
et al. 

2022 Reino Unido DOI: 10.1186/s13023-021-02158-9 

3 Pubmed Chronic pain, psychological 
distress, and quality of life in 

males with Duchenne muscular 

dystrophy (15) 

Meihuan Huang 
et al 

2023 China DOI: 10.1111/dmcn.15404 

4 Scopus Clinical Features in Boys with 

Duchenne/Becker Muscular 
Dystrophy: A Tertiary Center 

Experience. 

(16) 

Bodur Muhittin, 

Tutuncu Toker 
Rabia 

2024 Turquía DOI: 10.5812/ijp-143338 

5 Scopus Respiratory comorbidities and 
treatments in Duchenne 

muscular dystrophy: impact on 

life expectancy and causes of 
death 

(17) 

Wahlgren, Lisa et 
al 

2024 Suecia DOI; 10.1007/s00415-024-12372-7 

6 Scopus Unveiling the Respiratory 

Muscle Strength in Duchenne 
Muscular Dystrophy: The 

Impact of Nutrition and 
Thoracic Deformities, Beyond 

Spirometry 

(18) 

Yuksel Kalyoncu, 

Mine et al 

2024 Turquía DOI: 10.3390/children11080994 

7 Scopus Characterization of Phenotypic 
Variability in Becker Muscular 

Dystrophy for Clinical Practice 

and Towards Trial Readiness: A 
Two-Years Follow up Study 

(19) 

Ricci, Giulia et al 2024 Italia DOI: 10.3233/JND-221513 

8 Pubmed Phenotypic Spectrum of 

Dystrophinopathy Due to 
Duchenne Muscular Dystrophy 

Exon 2 Duplications (20) 

Alberto A 

Zambon et al. 

2022 Estados 

Unidos 

DOI: 10.1212/WNL.0000000000013246 

9 Scopus Investigating the role of 

dystrophin isoform deficiency in 

motor function in Duchenne 
muscular dystrophy 

(21) 

Chesshyre, Mary 

et al 

2022 Reino Unido DOI: 

10.1002/jcsm.12914 

10 Scopus Fracture risk and impact in boys 

with Duchenne muscular 
dystrophy: A retrospective 

cohort study 
(22) 

Liaw, Joshua et al 2023 Australia DOI 

10.1002/mus.27762 

11 Scopus Short developmental milestone 
risk assessment tool to identify 

Duchenne muscular dystrophy 
in primary care. 

(23) 

van Dommelen, 
Paula et al 

2024 Países Bajos DOI: 10.1186/s13023-024-03208-8 

12 Scopus Natural history of Becker 

muscular dystrophy: a 
multicenter study of 225 

patients 

(24) 

Nakamura, 

Akinori et al 

2024 China DOI: 10.1002/acn3.51925 

13 Pubmed Relationship between Eating 
and Digestive Symptoms and 

Respiratory Function in 

Advanced Duchenne Muscular 
Dystrophy Patients (25) 

Jang Woo Lee et 
al 

2020 Korea DOI: 10.3233/JND-190435 

14 Scopus Muscle architecture is 

associated with muscle fat 

replacement in Duchenne and 
Becker muscular dystrophies 

(26) 

Veeger, Thom T. 

J. et al 

2021 Países Bajos DOI 

10.1002/mus.27399 

15 Scopus Lower urinary tract symptoms 

in children with Duchenne 
muscular dystrophy: An 

evaluation in terms of functional 
level, posture, and muscle 

strength. 

(27) 

Öztürk, Demetet 

al 

2024 Turquía DOI: 10.1002/nau.25575 

16 Scopus Newborn screening for 
Duchenne muscular dystrophy: 

the perspectives of stakeholders 

(28) 

Charli Ji,et al 2024 Australia DOI: 10.1016/j.lanwpc.2024.101049 

17 Scopus Genotype-phenotype 

correlations in duchenne and 
becker muscular dystrophy 

patients from the canadian 

neuromuscular disease registry 
(29) 

Lim, Kenji Rowel 

Q. et al 

2020 Canadá DOI 

10.3390/jpm10040241 

 

Fuente: Elaborado por los autores 
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Riesgo de sesgo de los estudios individuales 

Tabla 5. Riesgo de sesgo de los estudios observacionales 

Articulo P1 P2 P3 P4 P5 P6 P7 P8 Observación 

Zambon et al Sí Sí Sí Sí 
No está 

claro 
No Sí Sí Incluido 

Nishizawa y 

Nakamura 
Sí Sí Sí Sí 

No está 

claro 
No Sí Sí Incluido 

Lee et al Sí Sí Sí Sí 
No está 

claro 
No Sí Sí Incluido 

Ozturk et al Sí Sí Sí Sí Sí Sí Sí Sí Incluido 

Bodur y Tucuncu Sí Sí Sí Sí 
No está 

claro 
No Sí Sí Incluido 

Yuksel et al Sí Sí Sí Sí 
No está 

claro 
No Sí Sí Incluido 

Wahigren et al Sí Sí Sí Sí 
No está 

claro 
No Sí Sí Incluido 

Charli et al Sí Sí Sí Sí 
No está 

claro 
No Sí Sí Incluido 

Ricci et al  Sí Sí Sí Sí Sí Sí Sí Sí Incluido 

Nakamura et al  Sí Sí Sí Sí 
No está 

claro 
No Sí Sí Incluido 

Liaw et al Sí Sí Sí Sí 
No está 

claro 
No Sí Sí Incluido 

Ripolone et al Sí Sí Sí Sí 
No está 

claro 
No Sí Sí Incluido 

Chesshyre et al Sí Sí Sí Sí Sí Sí Sí Sí Incluido 

Veeger et al Sí Sí Sí Sí Sí Sí Sí Sí Incluido 

Rowel et al Sí Sí Sí Sí 
No está 

claro 
No Sí Sí Incluido 

 

Fuente: Elaborado por los autores 

 

Tabla 6. Riesgo de sesgo de los estudios de caso control 

Articulo P1 P2 P3 P4 P5 P6 P7 P8 P9 P10 Observación 

Abeer et al Si Si Si Si Si Si Si Si Si Si Incluido 

Dommelen et al Si Si Si Si Si Si Si Si Si Si Incluido 

 
Fuente: Elaborado por los autores 

 

De los 17 artículos incluidos, 15 correspondían a estudios observaciones, de los cuales 4 

representan un riesgo bajo y 11 presentan un riesgo moderado. De igual manera se agregaron 2 

estudios caso-control, los cuales presentan un riesgo bajo. 
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Resultados de los estudios individuales  

Tabla 7. Características de la Distrofia Muscular de Duchenne 

Título Resultados 

Growth pattern trajectories in boys 

with Duchenne muscular dystrophy 

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es un trastorno neuromuscular grave, progresivo y ligado al cromosoma X que afecta principalmente a los hombres, la expresión 

de diferentes isoformas de distrofina puede verse afectada de forma variable, ya sea principalmente la proteína distrofina de longitud completa (Dp427) expresada en el 
músculo y/u otras isoformas más cortas (Dp71, Dp116, Dp140, Dp260) que se expresan de manera diferente en el cuerpo. En concreto, Dp140 se expresa predominantemente 

en el sistema nervioso central, mientras que Dp70 se expresa en el cerebro y de forma ubicua. La DMD se caracteriza por el desgaste  muscular progresivo, la debilidad y el 

consiguiente reemplazo fibrograso en las fibras del músculo esquelético, Los GC se prescriben típicamente a los pacientes con DMD, ya sea como prednisona/prednisolona 

o deflazacort a dosis de 0,75 mg/kg/d o 0,9 mg/kg/d, respectivamente, con la elección de un régimen diario o intermitente basado en las características individuales del 
paciente y con el objetivo de limitar los posibles efectos secundarios. 

Phenotypic Spectrum of 

Dystrophinopathy Due to Duchenne 

Muscular Dystrophy Exon 2 

Duplications 

La DMD afecta a 1 de cada 3.500-5.0501-3 nacidos varones vivos y es el fenotipo más grave causado por variantes patógenas en el gen DMD, que codifica para la proteína 

distrofina. Las deleciones son el defecto molecular más frecuente (68-77% de los casos) seguido de las mutaciones puntuales, las duplicaciones (11-13% de los casos) y los 

pequeños reordenamientos. De los 66 participantes, se realizó espirometría en 39 ellos con una mediana de edad (RIC) de 14,9 años (9,65-22,25), todos presentaban una CVV 

superior al 60% hasta los 20 años de edad. Se disponía de información sobre el estado cardiaco en 55 participantes; 24 había sido diagnosticado con miocardiopatía. 

Chronic pain, psychological distress, 

and quality of life in males with 

Duchenne muscular dystrophy 

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es la forma más común de trastorno neuromuscular hereditario en la infancia, con una incidencia de 1 en 3500 a 6000 nacimientos 

varones vivos, Treinta y dos pacientes reportaron dolor durante las 4 semanas previas, y 18 reportaron dolor crónico persistente o recurrente. La intensidad media del dolor 

crónico fue leve, siendo las regiones de las piernas (n = 12), la espalda baja (n = 6), las caderas (n = 6) y el hombro (n = 6) las más frecuentemente afectadas. La edad avanzada, 
el mayor índice de masa corporal, la no ambulación, la dependencia de la silla de ruedas y las deformidades de la columna vertebral fueron variables contextuales relacionadas 

con la presencia de dolor crónico. Además, el dolor crónico se asoció significativamente con el malestar psicológico y la reducción de la CVRS en pacientes pediátricos con 

DMD. Los pacientes con dolor crónico experimentaron más dolor dentro de un rango moderado y severo, pero las diferencias no fueron estadísticamente significativas. 

Relationship between Eating and 

Digestive Symptoms and Respiratory 

Function in Advanced Duchenne 

Muscular Dystrophy Patients 

La distrofia muscular de Duchenne (DMD), que afecta hasta 1 de cada 3.500 nacidos varones vivos, es un trastorno degenerativo muscular progresivo recesivo ligado al 

cromosoma X, estos pacientes también presentan deformidades musculoesqueléticas como la escoliosis neuromuscular y múltiples contracturas articulares, pacientes con 

DMD que sufren síntomas gastrointestinales, como disfagia, asfixia, acidez estomacal, vómitos y estreñimiento. Un total de 180 pacientes (edad, 22,3±5,0 años), La dificultad 
para tragar es otro síntoma que afecta a los pacientes con DMD avanzada, es una de las principales causas de disminución de la ingesta oral en pacientes con DMD, incluso 

entre aquellos que no experimentan aspiración, y está estrechamente asociada con la función de los músculos bulbares. 

Cognition trajectory in Duchenne 

muscular dystrophy 

La proteína distrofina (DYS) es esencial para la organización estructural del sistema nervioso central (SNC), el deterioro cognitivo es una característica conocida de alrededor 

de un tercio de los pacientes con DMD. Uno de los síntomas iniciales de la enfermedad puede ser el retraso en el desarrollo lingüístico o global. Los productos proteicos del 

gen de la distrofina son mucho más variados en el tejido cerebral, a pesar de que la expresión de distrofina en el cerebro es solo el 10% de la de los músculos. Está formada 

por proteínas más cortas, siendo la Dp71 la principal que se expresa en el cerebro, y la proteína completa es la Dp427. La presencia de Dp71 cerca del pie terminal del astrocito 
perivascular sugiere que puede tener un papel en el funcionamiento de la barrera hematoencefálica y en la posible entrada de sustancias inflamatorias del sistema nervioso 

periférico al cerebro. 

Short developmental milestone risk 

assessment tool to identify Duchenne 

muscular dystrophy in primary care 

La DMD es un trastorno neuromuscular recesivo hereditario ligado al cromosoma X que afecta aproximadamente a 1 de cada 5000 nacidos varones vivos, generalmente se 

diagnostica alrededor de los 4-5 años de edad. De los registros de la YHC se extrajeron un total de 570 derivaciones a 45 proveedores de atención sanitaria o intervenciones 

pedagógicas diferentes, con un resultado medio de 7,5 derivaciones por niño con DMD. Se combinaron los datos cuando se disponía de datos tanto en los registros de la YHC 

como en el cuestionario (Q). Un alto número de niños no diagnosticados con DMD ya fueron derivados a fisioterapia (26% de 0 a 0,99 años y 39% de 1 a 3,99 años), logopeda 
(17%), otorrinolaringólogo (16%, datos de YHC) e intervención educativa preescolar (9%, datos de YHC). Los síntomas que aparecieron con frecuencia en los niños con 

DMD fueron hipertrofia de los músculos de la pantorrilla (43%), caída más frecuente en comparación con sus compañeros (27%, datos de YHC), rigidez en la marcha (19%, 

datos de YHC), una apariencia más joven que su edad cronológica (que puede estar relacionada con el comportamiento y/o el crecimiento) (11%, datos de YHC). Entre los 0 

y los 3,99 años, tres de cada cuatro padres de niños con DMD (77%, datos Q) estaban preocupados por el retraso en el desarrollo de sus hijos, principalmente en lo que 
respecta a sus habilidades motoras (85% de los padres preocupados). Entre los 0 y los 3,99 años, aproximadamente uno de cada diez niños no diagnosticados con DMD (11%, 

datos Q) requirió cirugía y estuvo expuesto a agentes inhalatorios durante la cirugía. 

Lower urinary tract symptoms in 

children with Duchenne muscular 

dystrophy: An evaluation in terms of 

functional level, posture, and muscle 

strength 

La distrofia muscular de Duchenne (DMD, por sus siglas en inglés) es una enfermedad neuromuscular hereditaria, recesiva y ligada al cromosoma X, que resulta de una 

mutación en el gen de la distrofina. En el pasado, los niños con DMD solían perder la capacidad de caminar antes de cumplir los 10 años, los estudios indican que los síntomas 

del tracto urinario inferior (STUI), que se observan en aproximadamente el 56% de los niños no diagnosticados, están presentes en aproximadamente el 85% de las personas 

diagnosticadas con DMD. El estudio incluyó a 45 niños y adolescentes con DMD de 5 a 18 años (edad: 9,00 ±3,32 años, mínimo: 5 años, máximo: 17 años), un total de 20 
niños (44,44%) podían caminar y subir escaleras sin ayuda (Escala Vignos, Nivel 1), y un total de 7 niños (15,6%) estaban en silla de ruedas (Escala Vignos, Nivel 9), la 

inestabilidad pélvica es el resultado de una debilidad muscular, especialmente en los músculos glúteos, y de un apoyo inadecuado de los músculos pélvicos y de la cadera 

Unveiling the Respiratory Muscle 

Strength in Duchenne Muscular 

Dystrophy: The Impact of Nutrition 

and Thoracic Deformities, Beyond 

Spirometry 

Las complicaciones respiratorias son una causa importante de morbilidad y mortalidad en los pacientes con DMD, por lo que los cuidados respiratorios son esenciales, los 

músculos inspiratorios, especialmente el diafragma, se deterioran progresivamente a medida que avanza la DMD, se incluyeron cuarenta y cuatro pacientes. La edad media 

de los pacientes fue de 10,8 ± 2,9 años, y 42 (95,5%) eran varones. De estos, 25 eran ambulatorios y 19 no ambulatorios. Hubo diferencias significativas entre estos pacientes 

en cuanto a la edad, el ángulo de COBB, el número de personas con escoliosis, el número de personas con cifosis, problemas ortopédicos y cardiológicos, y la duración del 
uso de esteroides. Los pacientes con escoliosis y deformidades torácicas tienen un mayor riesgo de desarrollar enfermedad pulmonar restrictiva y experimentar una disminución 

de la fuerza de los músculos respiratorios 

Respiratory comorbidities 

and treatments in Duchenne muscular 

dystrophy: impact on life expectancy 

and causes of death 

Los niños suelen mostrar síntomas de DMD alrededor de los 3-5 años de edad, en forma de debilidad muscular proximal y pseudohipertrofia de las pantorrillas, y se ha 

encontrado que tienen niveles aumentados de creatina quinasa. La función pulmonar es una medida cardinal de la gravedad de la enfermedad en la DMD, la debilidad 

progresiva de los músculos respiratorios, acompañada de la incapacidad de respirar profundamente, da lugar a microatelectasias y a la distensibilidad restringida de los 

pulmones y la pared torácica. Ochenta y dos (70,1%) de los 117 pacientes sufrieron al menos una epidemia de neumonía, mientras que 45 (54,9%) de estos pacientes tuvieron 
dos o más episodios de neumonía a lo largo de su vida. Cuarenta y seis (60,5%) de los 76 pacientes tuvieron su primera neumonía antes de tener una hipoventilación establecida. 

De los 92 pacientes con hipoventilación, 37 (40,2%) fallecieron por causas respiratorias y 42 (45,7%) por complicaciones cardíacas. El tratamiento con glucocorticoides se 

inició en 68 (59,6%) de 114 y 32 (47,1%) de estos pacientes lo interrumpieron prematuramente a una mediana de edad (RIC) de 11,0 (10,3-14,6) años (n = 31). Cuarenta y 

seis (48,4%) de los 95 pacientes con escoliosis se sometieron a cirugía de escoliosis. La cantidad de pacientes tratados con glucocorticoides y cirugía de escoliosis aumentaba 
con cada década. No hubo diferencias significativas en la mediana de edad (RIC) al inicio de la hipoventilación entre los pacientes que se sometieron a cirugía de escoliosis 

en comparación con los que no se sometieron a cirugía [18,4 (15,3-20,9) años (n = 34) frente a 18,0 (15,2-20,7) años (n = 40); p = 0,67]. El desarrollo de escoliosis significativa 

y el no tratamiento quirúrgico con escoliosis aumentaron el riesgo de muerte por causas de muerte relacionadas con las vías respiratorias [HR 2,66 (IC 95%: 1,01-7,01; p = 

0,047]. Los pacientes tratados con ventilación asistida (invasiva y/o no invasiva) tuvieron una esperanza de vida significativamente mayor; la mediana de edad (RIC) de 
muerte fue de 26,1 años (n = 89; IC del 95%: 24,8-27,4), en comparación con los pacientes no tratados que fallecieron a una mediana de edad de 18,0 años (n = 36, IC del 

95%: 17,7-18,3; rango logarítmico p = < 0,001). 

Newborn screening for Duchenne 

muscular dystrophy: the perspectives of 

stakeholders 

La DMD generalmente conduce a la dependencia de la silla de ruedas a los 12 años de edad y a la muerte a una edad media de 30 años. Los participantes incluyeron 50 

cuidadores y 26 profesionales de la salud (tasa de respuesta del 68,5 % y del 53,1 %, respectivamente). La mayoría de los cuidadores (40/50, 80%) percibieron beneficios 

netos de la DMD NBS y destacaron un diagnóstico temprano como conocimiento práctico, incluso con la escasez actual de terapias modificadoras de la enfermedad. Se valoró 

que estos conocimientos permitieran el acceso a cuidados de apoyo multidisciplinarios (29/50, 58%), ensayos clínicos (27/50, 54%), apoyo psicológico (28/50, 56%), 
planificación reproductiva informada (27/50, 54%) y facilitaran la planificación financiera basada en las necesidades futuras de su hijo (27/50, 54%). Si bien los profesionales 

de la salud reconocieron estas oportunidades, solo 16/26 (61,5%) creían que había beneficios netos definitivos, con preocupaciones notables sobre los daños psicológicos del 

conocimiento diagnóstico sin recurrir a una intervención terapéutica modificadora de la enfermedad en las primeras etapas de la vida  

Fracture risk and impact in boys with 

Duchenne muscular dystrophy: A 

retrospective cohort study 

Los niños con distrofia muscular de Duchenne (DMD) experimentan un aumento de la debilidad y el deterioro funcional con la edad, se ha informado que las fracturas ocurren 

en el 27-43% de los niños con DMD, y a menudo pueden tener un impacto perjudicial en la movilidad independiente y la calidad de vida. De los 155 pacientes, 71 sujetos 

(46%) tuvieron al menos un evento de fractura. La tasa de incidencia de fracturas en esta cohorte de DMD fue de 399 por 10.000 personas-año. Veinte niños con DMD 
tuvieron un total de 31 eventos de fractura posteriores: segunda fractura (n = 20), tercera fractura (n = 6), cuarta fractura (n = 4) y quinta fractura (n = 1). Las segundas 

fracturas ocurrieron una mediana (RIC) de 2,68 ± 3,12 años después de la primera fractura. Las fracturas vertebrales ocurrieron en el 48% (n = 15), las fracturas femorales en 

el 23% (n = 7) y el 29% (n = 9) fueron otras fracturas no vertebrales. La evidencia de los beneficios de los bifosfonatos profilácticos (es decir, el ácido zoledrónico) para los 

niños con DMD dependiente de glucocorticoides está aumentando. El tratamiento temprano con bifosfonatos ha demostrado mejorar la densidad ósea después de 24 meses; 
Sin embargo, la evidencia del beneficio para la incidencia de nuevas fracturas sigue siendo limitada. 

Investigating the role of dystrophin 

isoform deficiency in motor function in 

Duchenne muscular dystrophy 

La distrofia muscular de Duchenne muestra una heterogeneidad clínica significativa. Cierta heterogeneidad está relacionada con los tipos de genes DMD que permiten la 
producción de distrofina de bajo nivel. Recientemente se han identificado modificadores de genes distintos de la DMD. Sin embargo, cada modificador solo contribuye 

modestamente a la heterogeneidad de la DMD, lo que sugiere otros factores, aún no identificados, en la DMD todas las mutaciones afectan a la producción de Dp427, la 

localización de la mutación DMD también puede interrumpir la producción de una o ambas de Dp140 y Dp71. La expresión de Dp260 y Dp116 se limita a la retina y a los 

nervios periféricos, respectivamente. Clasificación de participantes por mutaciones: Grupo 1: Ausencia de Dp427, presencia de Dp140 y Dp71, Grupo 2: Ausencia de Dp427 
y Dp140, presencia de Dp71, Grupo 3: Ausencia de Dp427, Dp140 y Dp71. El Grupo 3 mostró peores resultados motores en comparación con los Grupos 1 y 2, incluyendo: 

Puntuaciones más bajas en la evaluación ambulatoria North Star (NSAA) a los 5 años y en su pico máximo. Velocidades más lentas en la prueba de 10 metros 

caminando/corriendo. Menor fuerza de agarre en extremidades. Las mutaciones que afectan la expresión de las isoformas de distrofina se correlacionan con déficits cognitivos 

y motores acumulativos. Estratificar a los pacientes por mutaciones y su efecto en la producción de isoformas podría mejorar los ensayos clínicos al reducir sesgos y ajustar 
tratamientos más personalizados. Estos hallazgos subrayan la necesidad de considerar las isoformas de distrofina no solo para los aspectos cognitivos, sino también para 

entender los resultados motores en DMD. 

 

Fuente: Elaborado por los autores 
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Tabla 7. Características de la Distrofia Muscular de Becker 

Título Resultados 

Clinical Features in 

Boys with 

Duchenne/Becker 

Muscular Dystrophy: 

A Tertiary Center 

Experience 

La distrofia muscular de Becker suele tener un fenotipo más leve y variable. El efecto deletéreo 
de las mutaciones causantes de enfermedades en el gen de la distrofina es menos grave que en la 

DMD porque la distrofina se puede producir en cantidades más pequeñas o con una función 

reducida, en relación a la DMB exponen que suele caracterizarse por un fenotipo más leve y 

variado, con ello la distrofina puede producirse, pero en cantidades más pequeñas o con una 
función reducida por una mutación característica denominada “in frame” que remueve grandes 

fragmentos de la secuencia normal del gen  a nivel de los dominios ricos en cisteína y C-terminal, 

por lo que representa un fenotipo menos agresivo que suele presentarse en edades de entre 12 -15 

años, y en casos tardíos hasta los 20 años, una de las principales limitaciones de este estudios es 
la falta de datos consistentes 

Characterization of 

Phenotypic 

Variability in Becker 

Muscular Dystrophy 

for Clinical Practice 

and Towards Trial 

Readiness: A Two-

Years Follow up 

Study 

La distrofia muscular de Becker (DMB), junto con la distrofia muscular de Duchenne (DMD), es 
una distrofinopatía debida a mutaciones en el gen de la distrofina (DMD) que determinan una 

reducción (en la DMB) o ausencia (en la DMD) de la distrofina. La DMB es el fenotipo más leve 

que, sin embargo, tiene un amplio espectro de variabilidad clínica con diferentes grados de 

discapacidad debido a la sustitución grasa muscular, Dentro de la heterogeneidad clínica, a 
menudo se observa una afectación más grave en los pacientes con 45-X del, con una progresión 

de la enfermedad a lo largo de dos años. El 6MWT parece sensible para detectar modificaciones 

desde el inicio durante el seguimiento, mientras que no se observó ninguna variación en las 

pruebas de MRC. La resonancia magnética muscular de los miembros inferiores se correlaciona 
con los parámetros clínicos. 

Natural history of 

Becker muscular 

dystrophy: a 

multicenter study of 

225 patients 

225 pacientes de edades entre 1-85 años con diagnóstico de DMD y DMB detallan que la 
sintomatología de ambas patologías es similar, pero estableciendo diferencias en relación al rango 

de edad y la capacidad de realizar actividades físicas de leve-moderada intensidad, 171 pacientes 

de entre 31.5 ± 17.9 años al ser sometidos a ejercicios de marcha de 30 minutos presentaban 

dificultades en la misma, por lo que requerían dispositivos de apoyo como bastones y ayuda del 
personal de salud presente, en cambio, el número restante de paciente, quienes eran más jóvenes, 

al ser sometidos a la misma prueba requirieron periodos de descanso e incluso el uso de silla de 

ruedas. 

Muscle architecture 

is associated with 

muscle fat 

replacement in 

Duchenne and 

Becker muscular 

dystrophies 

La fisiopatología de la degeneración muscular en la DMD y la DMD es poco conocida y también 

se desconoce por qué los músculos específicos son más susceptibles a la degeneración que otros. 

La identificación de los factores que afectan a la conservación muscular podría apoyar la selección 
de terapias actuales y el desarrollo de futuras terapias. En la DMB, el inicio de los síntomas suele 

ser mucho más tardío, y el daño muscular extenso solo se hace evidente cuando los pacientes son 

mayores, cuando las cargas sobre los músculos son mayores. Esto podría dar lugar a que el 

reemplazo de grasa esté más influenciado por la arquitectura muscular en los pacientes con DMB. 
Los músculos con fibras musculares más largas se asociaron con valores más altos de FF, y este 

efecto fue más fuerte si el PCSA del músculo era mayor. Para la DMO, un PCSA más grande 

también se asoció significativamente con un FF más alto. Nuestros resultados indican que los 

músculos más grandes son más susceptibles a la reposición de grasa que los pequeños, lo que 
confirma la observación clínica de un orden proximal a distal de degeneración muscular. 

Genotype-phenotype 

correlations in 

duchenne and becker 

muscular dystrophy 

patients from the 

canadian 

neuromuscular 

disease registry 

En la presentación inicial de la DMB, los pacientes pueden presentar síntomas cardíacos antes de 
mostrar signos evidentes de debilidad muscular, a diferencia de estudios previos que han centrado 

sus investigaciones en la debilidad muscular progresiva como el principal síntoma de la DMB, 

una limitación significativa de este artículo es que la mayoría de los artículos incluidos en esta 

revisión son estudios de casos individuales, lo que puede limitar la generalización de los 
hallazgos.), refieren que la enfermedad comienza en el útero, el movimiento del feto no nacido en 

el útero daña la membrana de la fibra muscular, como consecuencia los niños con DMD nacen 

con una creatinina quinasa (CK) superior a 2000 U/L, con ello el desarrollo temprano se retrasa, 

el control de la cabeza es deficiente y los niños con tienen problemas para sentarse sin apoyo, 
destaca tambíen como las terapias para la DMD han evolucionado significativamente en los 

últimos años, pasando de tratamientos paliativos a enfoques más innovadores como la edición 

genética CRISPR- Cas9 y terapias basadas en oligonucleótidos antisentido, una limitación clave 

es que muchos estudios citados están en etapas preclínicas, los avances en análisis de imágenes y 
modelos computacionales han mejorado nuestra comprensión de la patogénesis de estas 

enfermedades. Sin embargo, la evidencia que respalda la utilidad de estos modelos 

computacionales en la práctica clínica aún es limitada 

 

Fuente: Elaborado por los autores 
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DISCUSIÓN 

Las distrofias musculares de Duchenne (DMD) y Becker (DMB) son dos trastornos 

neuromusculares, progresivos, degenerativos ligados al cromosoma X por lo que afectan 

principalmente a hombres; se caracterizan por alteraciones en la proteína distrofina (DYS) que 

es esencial para la organización estructural del sistema nervioso central (SNC) y actúa como 

adherente de la membrana muscular que ayuda a preservar la funcionalidad de esta; por lo que 

al existir deficiencia o ausencia de esta,  la musculatura experimenta deterioro gradual (13).  

Según detallan Stimpson et al (14), la DMD afecta a 1 de cada 3.500 nacidos vivos varones en 

edades tempranas entre 1-3 años de edad y es el fenotipo más grave causado por variantes 

patógenas en el gen que codifica la proteína distrofina, además que las deleciones son el defecto 

molecular más frecuente (68-77% de los casos) seguido de las mutaciones puntuales, las 

duplicaciones (11-13% de los casos) y los pequeños reordenamientos. Meihuan et al (15), 

indican que la expresión de diferentes isoformas de distrofina puede verse afectada de forma 

variable, ya sea principalmente la proteína distrofina de longitud completa (Dp427) expresada 

en el músculo y/u otras isoformas más cortas (Dp71, Dp116, Dp140, Dp260) (14). Por otro 

lado, en relación a DMB, Muhittin et al (16), señalan que suele caracterizarse por un fenotipo 

más leve y variado, en edades de entre 12 -15 años, y en casos tardíos hasta los 20 años; aquí 

la distrofina puede producirse pero en cantidades más pequeñas o con una función reducida 

debido a una mutación característica denominada “in frame” que remueve grandes fragmentos 

de la secuencia normal del gen a nivel de los dominios ricos en cisteína y C-terminal, por lo 

que representa un fenotipo menos agresivo. 

Estás patología producen una importante afección del aparato respiratorio, Wahlgren et al (17), 

expresan que la función pulmonar en la DMD es una medida cardinal de la gravedad de la 

enfermedad;  la debilidad progresiva de los músculos respiratorios provocan incapacidad de 

respirar profundamente, lo que da lugar a micro atelectasias y a la distensibilidad restringida de 
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los pulmones y pared torácica, esto lo demostró en su estudio en donde ochenta y dos (70,1%) 

de 117 pacientes sufrieron al menos una epidemia de neumonía antes de tener una 

hipoventilación establecida y de los 92 pacientes con hipoventilación 37 (40,2%) fallecieron 

por causas respiratorias; de igual manera, Yuksel et al (18), detallan que los músculos 

inspiratorios, especialmente el diafragma se deterioran progresivamente a medida que avanza 

la enfermedad y aquellos pacientes con escoliosis y deformidades torácicas tienen un mayor 

riesgo de desarrollar enfermedad pulmonar restrictiva y experimentar una disminución de la 

fuerza de los músculos respiratorios, por ello, las complicaciones de este sistema son una causa 

importante de morbilidad y mortalidad en los pacientes con DMD. Por otra parte, en relación a 

la DMB, Ricci et al (19), expresan que la sintomatología respiratoria es similar a la que padecen 

los afectados por DMD, estableciendo la diferencia en el tiempo en la que esta se agrava, ya 

que en estos pacientes progresa en cuestión de meses, comparado con la DMB en donde el 

cuadro requiere años para agravarse y presentar complicaciones.    

En la parte osteomuscular Zambón et al (20), indican que los pacientes con DMD presentan 

deformidades musculoesqueléticas como la escoliosis neuromuscular y múltiples contracturas 

articulares, así mismo, Chesshyre et al (21), relacionan estas deformidades con la existencia 

de velocidades lentas en pacientes sometidos a prueba de 10 metros caminando o corriendo, 

menor fuerza de agarre en extremidades y déficits motores acumulativos.  Liaw et al (22), 

mencionan que las fracturas ocurren en el 27-43% de los niños con DMD debido a las 

deformidades que se presentan y a menudo pueden tener un impacto perjudicial en la movilidad 

independiente y la calidad de vida; a su vez, Van Dommelen et al (23), respaldan lo 

mencionado gracias a su estudio de 570 derivaciones a 45 proveedores de atención sanitaria o 

intervenciones pedagógicas diferentes que indica que los síntomas que aparecieron con 

frecuencia en los niños con DMD fueron contractura y pseudohipertrofia de los músculos de la 
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pantorrilla (43%), caída frecuentes y rigidez en la marcha (19%) junto con dependencia a 

instrumentos de apoyo para la deambulación o sillas de ruedas (11%).   

Nakamura et al (24), detallan que la sintomatología osteomuscular de ambas patologías es 

similar, pero estableciendo diferencias en relación al rango de edad y la capacidad de realizar 

actividades físicas de leve-moderada intensidad, esto mediante su estudio en 225 pacientes de 

edades entre 1-85 años con diagnóstico de DMD y DMB fueron sometidos a ejercicios de 

marcha de 30 minutos, en donde 171 pacientes de entre 31.5 ± 17.9 que padecían DMB no 

presentaban mayores dificultades para realizar el ejercicio , en cambio, el número restantes de 

pacientes, quienes eran más jóvenes, al ser sometidos a la misma prueba eran incapaces de 

culminarla en un solo intento, ya que requerían de periodos de descanso de hasta 1 hora e 

incluso el uso de silla de ruedas. 

En relación a síntomas gastrointestinales Lee et al (25), en su estudio demostró que 132 

pacientes de edades entre 22,3±5 años quienes padecen DMD presentan: pérdida de apetito 

(n=16) , constipación  (n=33), dificultan para la masticación (n=41), saciedad temprana (n=32) 

y dificultad para la deglución en cuadros avanzados (n=10), así mismo con respecto a la DMB, 

Veeger et al (26), señalan que aquellos pacientes con este tipo de distrofia presentan la misma 

sintomatología gastrointestinal, pero esta suele ser de aparición  más tardía  y la disminución 

de ingesta oral se evidencia en pacientes de mayor edad. 

Öztürk et al (27), detallan que ambas patologías presentan sintomatología del tracto urinario, 

mencionando que el 85% del total de pacientes que padecen ambas distrofias padecen urgencia 

e incontinencia urinaria diurna o nocturna; esto debido a una inestabilidad pélvica que es el 

resultado de la debilidad muscular, especialmente en los músculos glúteos y de un apoyo 

inadecuado de los músculos pélvicos y de la cadera. Las diferencias radican en el tiempo de 
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aparición, ya en pacientes con DMD se presentan a edades tempranas (niñez y adolescencia), 

mientras que en la DMB se presenta a una edad mayor.   

Estas patologías producen una alta morbimortalidad, así lo reporta Ji et al (28), que 

generalmente conducen a la dependencia de la silla de ruedas, a los 12 años de edad en DMD 

y a los 40 años aproximadamente en DMB, con muerte a una edad media de 30 años y 70 años 

respectivamente. Por lo que, su diagnóstico temprano es importante con una historia clínica 

completa, identificación de signos y síntomas que orienten a estos cuadros,  por ejemplo ante 

un varón  con afección motora precoz; y posterior realizar estudio genético o biopsia muscular, 

donde se podrá observar el patrón distrófico característico, el fosfato de creatina quinasa (CPK), 

(proteína que se encuentra dentro de las células musculares) con niveles de 10 a 100 veces 

superiores a los valores normales que sugieren daño del músculo; pero a pesar de una alta CPK 

no permite confirmar el diagnóstico de éstas distrofias.  

Como pruebas genéticas, Ji et al (28), indican que estas permiten identificar la alteración del 

gen de la distrofina, determinando si existe una duplicación o una mutación, como la PCR 

Multiplex, MLPA Y MAPH, que en caso de resultados negativos se opta por una biopsia 

muscular en donde las características microscópicas principales en ambas distrofias incluyen la 

desestructuración en la arquitectura muscular con pérdida de fibras musculares, presencia de 

necrosis y fibrosis. En la DMD se observan mayor grado de necrosis o fibras hialinas, mientras 

que en la DMB la patología puede ser más leve. La inmunohistoquímica proporciona el 

diagnóstico definitivo al demostrar ausencia de tinción de la distrofina, en ambos cuadros, se 

disponen de tres anticuerpos contra diferentes regiones de la distrofina: amino-terminal (DYS3, 

exón 10- 12), región central de la proteína (DYS1, exón 31) y carboxi-terminal (DYS2, 17 

últimos aminoácidos). En DMD existe ausencia de inmunotinción de los tres anticuerpos o 

presencia de trazas en ocasionales fibras, mientras que en DMB se obtiene una inmunotinción 

desigual. 
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Lim et al (29), mencionan que, actualmente no existe cura para ambas distrofias, por lo que 

solamente se busca un alivio sintomático siendo el manejo adecuado un tratamiento 

multidisciplinario dirigido a los síntomas que pueden alterar el curso natural de la enfermedad.  

Dentro del manejo farmacológico, los corticoides como prednisona (dosis: 0,75 mg/kg/día) y 

deflazacort (dosis: 0,9 mg/kg/día) ambos en la mañana, preservan la funcionalidad muscular 

por lo que significan la primera línea paliativa, también se incluyen suplementos de vitamina D 

para favorecer la síntesis de proteínas musculares y absorción de calcio para la formación y 

fortalecimiento de músculos y huesos disminuyendo la debilidad muscular, el riesgo de caídas 

y fracturas. Otro fármaco que ha sido aprobado por la Food and Drug Administration (FDA), 

es el Exondys 51 (eterplisen), que tiene como objetivo aumentar la síntesis de distrofina, pero 

existe incertidumbre en cuanto a su recomendación debido a la escasez de ensayos clínicos, 

pero ha supuesto un reto dada la gran extensión del gen de la distrofina y del tejido muscular, 

también por la respuesta inmune frente a esta terapia. Se considera pasar de enfoques paliativos 

a unos más innovadores como la edición genética CRISPR- Cas9, que consiste en instrumentos 

para editar o cambiar piezas de ADN en una célula y terapias basadas en oligonucleótidos 

antisentido, que consisten en fragmentos de ácido nucleico complementarios a una secuencia 

determinada de un gen, cuyo objetivo consiste en acoplarse al mRNA de este y prevenir que se 

produzca una proteína mutada, pero una limitación clave es que estas técnicas mencionadas se 

encuentran en etapas preclínicas. 

Como tratamiento coadyuvante no farmacológico, Lim et al (29), incluyen la actividad física 

de leve- moderada intensidad para el fortalecimiento muscular, como ejercicios de estiramiento 

(fisioterapia), natación y ejercicios respiratorios como la difusión respiratoria diafragmática 

para el fortalecimiento de la musculatura respiratoria y así evitar las complicaciones 

mencionadas. 
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Por lo tanto, al ser patologías neurodegenerativas es importante realizar un diagnóstico 

temprano con la sintomatología más importante presentada; al igual que entender el impacto 

que tienen en la calidad de vida de quienes las padecen. Ofreciendo una variedad de pruebas 

diagnósticas y tratamientos paliativos, basados en la evidencia actual. 

CONCLUSIONES   

De acuerdo a la investigación realizada, determinamos que el fenotipo de la DMD es más grave 

en relación a la DMB, en donde las edades de presentación difieren entre 1-3 años y 12-15 años 

respectivamente. Se concluyó, que la clínica de ambas distrofias comparte similitudes, pero su 

principal diferencia se asocia al tiempo en la que esta se agrava, siendo en DMD rápidamente 

progresiva con exacerbaciones en cuestión de meses y por otra parte la DMB requiere años para 

exacerbarse, siendo lentamente progresiva. Otra diferencia importante entre ambas distrofias, 

es el gen de la distrofina, ya que en la de DMD el gen está ausente, y en la DMB esta 

parcialmente presente. Además, el enfoque diagnóstico de ambas patologías se basa en 

reconocer la sintomatología característica, complementando con exámenes de laboratorio, 

pruebas genéticas y biopsia, en la que ambos cuadros presentan desestructuración de las fibras 

musculares con diferencia en la cantidad de pérdida de las mismas, siendo esta menor en DMB. 

Finalmente, para ambas distrofias no existe un tratamiento curativo, por lo que se requiere un 

tratamiento paliativo multidisciplinario con el que se espera prolongar la esperanza de vida de 

los pacientes, teniendo en cuenta que sin un abordaje adecuado esta oscila entre los 30 años 

para DMD y 70 años o más en DMB. 
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ANEXOS 

Anexo 1. Tabla comparativa de las distrofias. 

Característica Distrofia Muscular de Duchenne Distrofia Muscular de Becker 

Fenotipo Grave Leve 

Proteina Distrofina Ausente Parcialmente presente  

Edad  1-3 años 12-15 años 

Clínica Rápidamente Progresiva Lentamente Progresiva 

Diagnóstico 

Clínico, Exámenes de laboratorio, 

Biopsia (Desestructuración grave 

de fibras musculares) 

Clínico, Exámenes de laboratorio, 

Biopsia (Desestructuración leve-

moderada de fibras musculares) 

Tratamiento Paliativo Multidisciplinario Paliativo Multidisciplinario 

Pronóstico de Vida 30 años  70 años o más 

 

Fuente: Elaborado por los autores 
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Anexo 2. Tabla de selección de los estudios. 
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Consen
so 

entre 
los 

clínicos 
sobre 

la 
transici

ón de 
los 

pacient
es 

adolesc
entes 

con 
DMD 

de 
neurólo

gos 
pediátri

cos a 
neurólo

gos 
adultos

, que 
puede 

actuar 
como 

guía de 
las 

mejore
s 

práctic
as para 

garanti
zar que 

los 

pacient

es 
reciban 

una 
atenció

El consenso se 

derivó utilizando la 
metodología 

Delphi. Cincuenta y 
tres declaraciones 

fueron elaboradas 
por un Grupo 

Directivo (los 
autores de este 

artículo) que 
abarcaron siete 

temas: Definir los 
objetivos de la 

transición, Preparar 
al paciente, a los 

cuidadores/padres y 
al centro de adultos, 

El proceso de 

transición en el 

centro pediátrico, 
El resumen 

multidisciplinario 
de la transición – 

Principios, El 
resumen 

multidisciplinario 
de la transición – 

Contenido, Primera 
visita al centro de 

adultos, Evaluación 
de la transición. Las 

declaraciones 
fueron compartidas 

con especialistas en 

neurología 

pediátrica y de 
adultos. 

Los resultados 
de la encuesta 

indicaron la 
importante 

necesidad de 
optimizar la 

transición de 
los pacientes 

con DMD de 
la atención 

pediátrica a la 
de adultos y, 

para 
fomentarla, los 

equipos de 
asistencia 

sanitaria 
necesitan 

concienciación 
y orientación 

sobre la 
preparación 

del plan de 
transición para 

sus pacientes 
con DMD. Los 

resultados de 
la encuesta 

también 
indicaron 

elementos 
clave de ese 

proceso para la 
preparación de 

un plan de 
transición. Por 

lo tanto, el 

Grupo 

Directivo 
colaboró en el 

desarrollo de 
un plan de 

Los 
adolesc

entes y 
adultos 

con 
DMD 

tienen 
necesid

ades de 
atenció

n 
médica 

únicas 
y 

altamen
te 

complej
as 

asociad
as con 

el uso 
de 

esteroid
es a 

largo 
plazo, 

proble
mas 

cardíac
os, 

ortopéd
icos, 

respirat
orios, 

psicoló
gicos y 

gastroin

testinal

es. Por 
lo tanto, 

es 
esencial 
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n 

integral 
continu

a en 
cada 

etapa 
de su 

viaje. 

transferencia 

eficaz 
(Apéndice 2) 

para ayudar a 
los neurólogos 

pediátricos a 
comprender la 

planificación 
necesaria y los 

pasos hacia 
una transición 

óptima de los 
pacientes 

pediátricos con 
DMD a la 

atención 
adulta. El plan 

se ha creado 
como un 

diagrama de 
flujo [Fig. 2] 

que ilustra los 
posibles pasos 

de la transición 
que los 

neurólogos 
pediátricos 

pueden seguir 
fácilmente. 

que la 

transici
ón de la 

clínica 
adolesc

ente a 
la 

adulta 
sea 

integral
, 

proporc
ionando 

una 
atenció

n 
ininterr

umpida. 
Con 

poca 
orientac

ión 
oficial 

al 
respect

o, esto 
puede 

ser un 
desafío. 
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Definir 

las 
dificult

ades 
cogniti

vas y 

sus 

categor
ías en 

pacient
es con 

DMD, 
en 

compar
ación 

con 
control

es 
sanos, 

y 
evaluar 

su 

relació

n con 
la 

graved
ad 

funcion
al.  

Durante 3 meses, se 
reclutaron 40 

pacientes con DMD 
de los 

departamentos de 

neuropsiquiatría de 

la Universidad de 
Asuán y de los 

hospitales 
universitarios del 6 

de octubre para una 
investigación 

multicéntrica, 
observacional y de 

casos y controles. 
Se incluyó como 

control a un grupo 
de 40 participantes 

que tenían una edad 
y sexo similares y 

que no presentaban 

ninguna 

comorbilidad 
médica, mental o 

neurológica. Solo 
se estudió el sexo 

masculino 

There was a 
statistically 

significant 
difference in 

cognitive 
patterns 

between the 
studied groups. 

We have 
observed a 

significant 
relationship 

between 
cognitive 

difficulties and 
functional 

severity 
assessment in 

our patients. 
There was a 

statistically 
significant 

difference 
between the 

studied cases 
regarding 

basic 
characteristics 

and correla 
tion between 

cognitive 
functions and 

demographic 
data 

The 

decline 
in 

cognitiv
e 

functio
ns in 

DMD 
patients 

compar
ed to 

healthy 
controls 

was 
establis

hed. 
Educati

on was 
the 

most 
affected 

domain 
in 

patients
, with 

more 
speech 

delay 
and 

droppin
g out of 

school. 
Therefo

re, it 
was 

recomm
ended 

to 
establis

h 
cognitiv

e 
screeni

ng as a 
routine 

in the 
evaluati

on and 
follow-

up of 

DMD 

children 
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El 
objetiv

o fue 
desarro

llar una 
herrami

enta 
breve 

de 
evaluac

ión de 
riesgos 

basada 
en los 

hitos 
del 

desarro
llo que 

pueda 
contrib

uir a la 
detecci

ón 
tempra

na de 
niños 

con 
DMD 

en 
atenció

n 
primari

a 

Como parte del 
estudio de casos y 

controles 4D-DMD 
(Detección por 

retraso del 
desarrollo en niños 

holandeses con 
DMD), se 

extrajeron datos 
sobre los hitos del 

desarrollo, los 
síntomas y las 

terapias de 76 niños 
con DMD y 12.414 

niños de un grupo 
de control de los 

registros de salud 
de los servicios de 

atención médica 
juvenil y 

cuestionarios. Se 
realizaron análisis 

de imputación 
múltiple, validez 

diagnóstica y 
regresión logística 

hacia atrás 
agrupada con DMD 

(sí/no) como 

variable 

dependiente y 
consecución de 26 

hitos hasta los 36 
meses de edad 

(sí/no) como 
variable 

independiente. Se 
proporcionaron 

estadísticas 
descriptivas sobre 

los síntomas y las 
terapias. 

Una 

herramienta 
con siete hitos 

evaluados a 
edades 

específicas 
entre los 12 y 

los 36 meses 
dio como 

resultado una 
sensibilidad 

del 79% 
(IC95:67-

88%), una 
especificidad 

del 95,8% 
(IC95%:95,3-

96,2) y un 
valor 

predictivo 
positivo de 

1:268 varones. 
Los niños con 

DMD a 
menudo 

presentaban 
síntomas (p. 

ej., el 43% 

tenía 

pseudohipertro
fia muscular 

de la 
pantorrilla) y 

fueron 
remitidos a 

terapia (p. ej., 
el 59% para 

fisioterapia) 
antes del 

diagnóstico. 

La 

mayoría 
de los 

niños 
(79%) 

con 
DMD 

se 
pueden 

identifi
car 

entre 
los 12 y 

los 36 
meses 

de edad 
con esta 

herrami
enta. 

Aument
a el 

riesgo 
inicial a 

priori 
de 

DMD 
de 1 en 

5.000 a 
aproxi

madam
ente 1 

en 268 
niños. 

Espera
mos 

que con 
esta 

herrami
enta 

también 
se 

puedan 
encontr

ar otros 
trastorn

os 
neurom

uscular
es y 

discapa
cidades 
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Examin

ar los 
factore

s 
asociad

os con 
los 

síntom
as del 

tracto 
urinari

o 

inferior 

(STUI) 
y la 

disfunc
ión del 

tracto 
urinari

o 
inferior 

(LUTD
) en 

niños 
con 

distrofi
a 

muscul

ar enne 

de 
Duch 

(DMD)
. 

Este estudio 
transversal incluyó 

a 45 personas 
diagnosticadas con 

DMD entre las 
edades de 5 y 18 

años. Las LUTS se 
evaluaron con el 

Sistema de 
Puntuación de la 

Micción 

Disfuncional y la 

Incontinencia, los 
niveles funcionales 

con la Clasificación 
Funcional de las 

Extremidades 
Superiores de 

Brooke y la Escala 
de Vignos, el 

ángulo de la 
lordosis lumbar con 

un inclinómetro de 
burbuja, los ángulos 

de inclinación 
pélvica con un 

inclinómetro digital 

y la fuerza 

muscular con un 
dinamómetro de 

mano 

La edad media 

de los niños se 
calculó en 

9,00±32 años, 
el peso 

corporal en 
31,10±12,59 

kg y la estatura 
en 

125,87±18,46 
cm. Se detectó 

LUTD en 20 
niños 

(44,44%). 
Hubo una 

asociación 
entre la alta 

gravedad de la 
LUTD y la 

baja 
resistencia de 

los siguientes 
músculos: 

flexor de 
cadera 

bilateral 
(Dominante: 

r=−0,338, 
p=0,023; no 

dominante: 

r=−0,411, 

p=0,005), 
cuádriceps 

femoral 
(Dominante: 

r=−0,445, 

Para 
garantiz

ar la 
atenció

n 
adecuad

a de la 
salud 

de la 
vejiga 

en los 
niños 

con 
DMD, 

es 
esencial 

centrars
e en los 

parámet
ros que 

aument
arán la 

funcion
alidad y 

la 
indepen

dencia 

de esta 

poblaci
ón. 
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p=0,002; no 
dominante: 

r=−0,504, 
p<0,001), 

flexor del codo 
(Dominante: 

r=−0,461, 
p=0,001; no 

dominante: 
r=−0,455,p=0,

002),y 
extensor del 

codo 

(Dominante: 

r=−0,442, 
p=0,002; no 

dominante:r=−
0,450,p=0,002

). El nivel de 
funcionalidad 

de la 
extremidad 

superior fue 
significativam

ente mayor en 
el grupo 

negativo de 
LUTD 

(p=0,004). No 
hubo relación 

entre los 
ángulos de 

inclinación 
lumbar y 

pélvica y los 
síntomas del 

STUI 
(p>0,05). 
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El 
objetiv

o fue 
analiza

r las 
caracte

rísticas 
clínicas

, de 
laborat

orio, 
genétic

as, de 
tratami

ento y 

pronóst

ico, así 
como 

las 
pistas 

diagnós
ticas de 

nuestro
s 

pacient
es con 

DMD/
DMO. 

Se evaluaron 

retrospectivamente 
los registros 

médicos de 39 
niños a los que se 

les realizó un 
seguimiento con 

diagnósticos de 
DMD/DMO en la 

Clínica de 
Neurología Infantil 

de la Facultad de 

Medicina de la 

Universidad de 
Bursa Uludağ entre 

agosto de 2018 y 
septiembre de 2023. 

La DMD o DMD se 
diagnostica 

mediante pruebas 
genéticas o biopsia 

muscular. 

All patients 
were male, and 

the age of 
symptom onset 

was 3.44 ± 2.7 
years (range: 1 

- 12.2 years). 
Twenty-two 

cases were 
 symptomatic, 

presenting 
with difficulty 

walking (N = 
17), difficulty 

climbing stairs 

(N = 14), and 

getting tired 
quickly (N = 

11). 
 Seventeen 

cases were 
initially 

asymptomatic, 
identified 

through 
elevated CK, 

AST, and ALT 
levels 

Todos 

los 
pacient

es eran 
varones 

y la 
edad de 

inicio 
de los 

síntoma
s fue de 

3,44 ± 
2,7 

años 
(rango: 

1 a 12,2 
años). 

Veintid
ós 

casos 
fueron 

sintomá
ticos, 

present
ando 

dificult
ad para 

caminar 
(N = 

17), 

dificult

ad para 
subir 

escalera
s (N = 

14) y 
cansanc

io 
rápido 

(N = 
11). 

Diecisie
te casos 

fueron 
inicialm

ente 

asintom

áticos, 
identifi

cados a 
través 

de 
niveles 

elevado
s de 

CK, 
AST y 

ALT. 
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medici
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FVC, 
MIP, 

MEP y 
SNIP 

en 
posició
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vertical 
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supina. 

Se incluyeron en 
este estudio los 

pacientes que 
habían sido 

examinados 
regularmente en la 

consulta externa de 
neumología 

pediátrica durante 
el último año, que 

fueron 
diagnosticados con 

DMD mediante 
pruebas genéticas, 

que pudieron 
realizar 

espirometría y 
dieron su 

consentimiento para 
participar en el 

estudio. El estudio 
excluyó a niños con 

afecciones 
respiratorias como 

asma, apnea 
obstructiva del 

sueño, poliposis 
nasal o cualquier 

otra afección que 

pudiera influir en 
los resultados de la 

espirometría y 
necesitara VNI, o 

niños con autismo y 

La edad media 
de los 

pacientes fue 
de 10,8 ±2,9 

años. 
Veinticinco 

pacientes eran 
ambulatorios. 

Se detectó una 
disminución 

significativa 
en los valores 

de FVC, FEV1 
y FEF25-75 en 

posición 
supina tanto en 

pacientes 
ambulatorios 

como no 
ambulatorios 

(p < 0,05). 

Para 
evaluar 

con 
precisió

n la 
fuerza 

de los 
múscul

os 
respirat

orios, la 
FVC 

supina 
debe 

combin
arse 

con las 
medicio

nes 
vertical

es de 
FVC, 

MIP, 
MEP y 

SNIP. 
Es 

crucial 
examin

ar 

regular
mente 

la 
nutrició

n de los 
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disfunción 

cognitiva que no 
eran lo 

suficientemente 
competentes 

mentalmente para 
seguir las 

instrucciones 

pacient

es, ya 
que 

esto 
puede 

afectar 
signific

ativame
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función 
de los 

múscul
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respirat
orios 
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seguimi
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neumol
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Explor
ar las 

comorb
ilidades 

relacio
nadas 

con las 
vías 

respirat
orias y 

el 
efecto 

de 

estas 

comorb
ilidades 

y 
tratami

entos 
en la 

esperan
za de 

vida y 
las 

causas 
de 

muerte. 

Se incluyeron todos 

los pacientes 
varones nacidos y 

fallecidos entre 
1970 y 2019 que 

vivían en Suecia 
entre 1970 y 2019. 

Los datos sobre las 

causas de muerte se 

recopilaron del 
Registro de Causas 

de Muerte y se 
cotejaron con las 

historias clínicas, 
junto con los 

diagnósticos y las 
características 

clínicas pertinentes 

Se incluyeron 

129 pacientes 

con una 

mediana de 
vida de 24,3 

años. La 
insuficiencia 

respiratoria 
aguda 

representó el 
63,3% de las 

causas de 
muerte 

relacionadas 
con las vías 

respiratorias. 
El 70,1% 

sufrió al 

menos una 

neumonía, con 
el primer 

episodio a una 
mediana de 

edad de 17,8 
años. Se 

encontró 
hipoventilació

n en el 73,0% 
con inicio a los 

18,1 años. El 
60,5% tuvo su 

primera 
neumonía 

antes de 

establecer la 

hipoventilació
n. 

Nuestro
s 

resultad
os 

resaltan 
la 

importa
ncia de 

identifi
car la 

hipoven
tilación 

subclíni
ca de 

manera 

oportun

a y la 
importa

ncia de 
un 

régimen 
de 

tratamie
nto 

activo 
ante los 

signos 
clínicos 

de 
neumon

ía. 
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Este 

estudio 
evaluó 

los 
benefic

ios, los 
daños, 

las 
barrera

s y los 
facilita

dores 
percibi

dos 
para la 

DMD 

NBS 

entre 
los 

cuidad
ores 

primari
os de 

niños 
con 

DMD y 
los 

profesi
onales 

de la 
salud 

(HCP). 

Los participantes 

completaron un 
cuestionario 

desarrollado 
conjuntamente y se 

analizaron 

temáticamente sus 

percepciones sobre 
la utilidad, el 

modelo de atención 
y los procesos de 

DMD NBS. 

Los 

participantes 
incluyeron 50 

cuidadores y 
26 

profesionales 
de la salud 

(tasa de 
respuesta del 

68,5 % y del 
53,1 %, 

respectivament
e). La mayoría 

de los 
cuidadores 

(40/50, 80%) 
percibieron 

beneficios 
netos de la 

DMD NBS y 
destacaron un 

diagnóstico 
temprano 

como 
conocimiento 

práctico, 
incluso con la 

escasez actual 
de terapias 

modificadoras 

de la 

enfermedad. 
Se valoró que 

estos 
conocimientos 

permitieran el 
acceso a 

cuidados de 
apoyo 

multidisciplina
rios (29/50, 

58%), ensayos 
clínicos 

(27/50, 54%), 
apoyo 

psicológico 

(28/50, 56%), 

planificación 
reproductiva 

informada 
(27/50, 54%) y 

facilitaran la 
planificación 

financiera 
basada en las 

necesidades 
futuras de su 

hijo (27/50, 
54%). 

El 

impacto 
potenci

al de 
estos 

progra
mas en 

las 
familias 

y los 

sistema

s de 
atenció

n 
médica 

sigue 
sin 

explora
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Cohort

e 
inicial 

de 32 
sujetos 

adultos
, 

present
amos 

una 
caracte

rizació
n 

fenotípi
ca 

detalla
da de 

28 
pacient

es, 
proporc

ionand
o luego 

una 
descrip

ción de 
su 

historia 
clínica 

natural 

en el 

transcu
rso de 

12 
meses 

para 18 
y 24 

meses 
para 13 

de ellos 

Cada paciente ha 
sido caracterizado 

genéticamente. Las 
evaluaciones 

basales y de 1 y 2 
años incluyeron la 

Evaluación 
Ambulatoria de la 

Estrella del Norte 
(NSAA), pruebas 

de función 
cronometrada 

(tiempo para subir y 
bajar cuatro 

escaleras), prueba 
de caminata de 6 

minutos (6MWT), 
escala de Walton y 

Gardner-Medwin y 
el Consejo de 

Investigación 
Médica (MRC). La 

resonancia 
magnética muscular 

(RM) se adquirió al 
inicio del estudio y 

en un subgrupo de 
9 pacientes después 

de 24 meses. 

También se 

recogieron datos 
sobre la función 

cardíaca 
(electrocardiograma

, ecocardiograma y 
resonancia 

magnética 
cardíaca). 

Dentro de la 

heterogeneidad 
clínica, a 

menudo se 
observa una 

afectación más 
grave en los 

pacientes con 
45-X del, con 

una progresión 
de la 

enfermedad a 
lo largo de dos 

años. El 
6MWT parece 

sensible para 
detectar 

modificaciones 
desde el inicio 

durante el 
seguimiento, 

mientras que 
no se observó 

ninguna 
variación en 

las pruebas de 
MRC. La 

resonancia 

magnética 

muscular de 
los miembros 

inferiores se 
correlaciona 

con los 
parámetros 

clínicos. 

Ourstud

y 
further 

highlig
hts how 

the 
phenoty

pic 
variabil

ity of 
BMD 

adult 
patients 

makes 
it 

difficult 
to 

describ
e an 

uniform 
course 

and 
substant

iates 
the 

need to 
identify 

predicti

ve 

paramet
ers and 

biomar
kers to 

stratify 
patients

. 
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las velocidades de 
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varones, las 
puntuaciones 

medias de la 
NSAA a los 5 

años de edad 
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bajas en el 
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puntos más 

bajas en el 
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puntuaciones 
medias de la 
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Grupo3 que en 

el Grupo 1 
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bajas en el 
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humanos en 
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músculo 
esquelético de 
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humanos, 

células 

miogénicas y 
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litera

tura 
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el 
papel 

de la 
arquite

ctura 
muscul

ar en la 
progres

ión de 
la 

sustituc
ión en 

la 
DMD y 

la 

DMO. 

Evaluamos la 

asociación entre las 
características 

musculares de las 
piernas basadas en 

la literatura y la 
fracción de grasa 

muscular de 
pacientes con DMD 

y DMO 24. Las 
estimaciones de las 

fracciones de grasa 
basadas en Dixon 

por resonancia 
magnética de las 

fracciones de grasa 
al inicio y a los 12 

(solo DMD) y 24 
meses se 

relacionaron con la 
longitud de la fibra 

y el área de la 

sección transversal 

fisiológica (PCSA) 
mediante un 

modelado mixto 
lineal controlado 

por edad. 

Los músculos 
DMD y DMO 

con fibras 
largas y los 

músculos 
DMO con 

PCSA grandes 
se asociaron 

con un 
aumento de la 

fracción grasa. 
El efecto de la 

longitud de la 
fibra fue más 
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arquitec
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proxim
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