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Introducción

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) (OMIM #310200, 
ORPHA: 98896) es la distrofia muscular más grave y común en 
niños. Es un trastorno genético progresivo causado por muta-
ciones en el gen de la distrofina, que provoca la ausencia de la 
proteína distrofina (3,4); una proteína estructural que une el 
citoesqueleto a la matriz extracelular, actúa como estabilizador 
de las fibras musculares durante la contracción. 

La DMD es una condición recesiva ligada al cromosoma X, 
con una prevalencia de 1 en 5 000 recién nacidos masculinos 
(1,2). Los primeros síntomas inician frecuentemente a la edad 
de 2 a 3 años, se manifiesta con síntomas de retraso del desa-
rrollo psicomotor (5). Posteriormente, con la pérdida gradual de 
la función muscular, aparecen dificultades para la marcha e 
incluso hasta pérdida de esta a los 12 años; esto asociado a dete-
rioro respiratorio hacia la segunda década de la vida y posterior 
muerte prematura por insuficiencia respiratoria o cardíaca (6,7).

Recientemente, se han desarrollado terapias específicas para 
algunos genotipos de la DMD, se ha demostrado que para todas 
las mutaciones en la DMD el manejo multidisciplinario sinto-
mático y la rehabilitación retardan la progresión de la enferme-
dad y, por lo tanto, mejoran y prolongan la esperanza de vida 
(6,8,9,10). Por esto, es fundamental establecer recomendaciones 
que permitan hacer un adecuado seguimiento. 

Fisiopatología 

La DMD y la forma alélica más leve, la distrofia muscular de 
Becker (DMB), se heredan como trastornos recesivos ligados a X, 

causados por mutaciones del gen de la distrofina ubicado en 
Xp21. Este es el gen identificado más grande en el genoma 
humano, que abarca 2.4 Mb y 79 exones, con alta tasa de muta-
ciones, con aproximadamente un tercio de todos los casos 
resultantes de una mutación espontánea (11,12).

Las mutaciones que producen la ausencia completa de la 
proteína o que producen proteínas truncadas están relacionadas 
con el fenotipo de la DMD. De acuerdo con la literatura, las dele-
ciones y duplicaciones parciales del gen DMD representan del 
60 al 70% de todos los casos; en aproximadamente el 20% se 
detectan duplicaciones de uno o más exones, mientras que las 
mutaciones puntuales de diferente tipo (pequeñas deleciones, 
inserciones o mutaciones puntuales) son responsables del 10% 
restante de los casos (13). En estos reordenamientos, la regla del 
marco de lectura también conocida como empalme alternativo 
o splicing alternativo (proveniente del inglés) explica la diferen-
cia clínica; las deleciones o duplicaciones que cambian el marco 
de lectura del ARNm de distrofina (fuera del marco) llevan al 
fenotipo de la DMD más grave, mientras que el fenotipo de DMB 
más leve ocurre si el marco de lectura se conserva (en marco); 
debido a que hay producción de una proteína más corta pero 
parcialmente funcional (14,15).

El producto proteico del gen DMD, llamado distrofina, se 
expresa en los músculos esqueléticos, el corazón y el cerebro. 
Actúa uniendo el citoesqueleto a la matriz extracelular como un 
amortiguador durante la contracción muscular (16), por ende, la 
ausencia de distrofina da como resultado la falta de un vínculo 
mecánico con el complejo de distrofina-glicoproteína y produce 
una degeneración muscular inducida por la contracción (17,11); 
se experimenta fragilidad, inflamación, daño crónico y, final-
mente, fibrosis y reemplazo graso. Estos cambios patológicos 

R E S U M E N

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es la miopatía más común en niños, de herencia 

recesiva ligada al cromosoma X y causada por mutaciones en el gen DMD (Xp21.2). Se 

caracteriza por atrofia y debilidad muscular progresiva, con consecuentes complicaciones 

musculoesqueléticas, respiratorias y cardíacas, entre otras. Considerando la alta prevalencia 

de esta condición (prevalencia mundial 0.5 por cada 10 000 hombres) (1,2) y la importancia 

del manejo multidisciplinar para el diagnóstico oportuno y el manejo adecuado de los 

pacientes, se realiza un consenso interdisciplinario de expertos para proponer recomendaciones 

para el diagnóstico y seguimiento de los pacientes colombianos con DMD.

Colombian consensus for the follow-up of patients with Duchenne 
muscular dystrophy

A B S T R A C T

Duchenne muscular dystrophy (DMD) is the most common myopathy in children, X-linked 

recessive disease, caused by mutations in the DMD gene (Xp21.2). It is characterized by 

progressive muscular atrophy and weakness, with consequent musculoskeletal, respiratory 

and cardiac complications, among others. Considering the high prevalence of this condition 

(Worldwide prevalence 0.5 per 10,000 men) (1,2) and the importance of multidisciplinary 

management for the timely diagnosis and proper management of patients, an interdisciplinary 

consensus of experts is made to propose recommendations for the diagnosis and follow up 

of Colombian patients with DMD.

Keywords: 

Duchenne muscular dystrophy

neuromuscular disease

consensus development conference,

diagnosis

disease management

INFORMACIÓN DEL ARTÍCULO

Historia del artículo:

Recibido el 20 de agosto de 2019

Aceptado el 20 de noviembre de 2019

Palabras clave: 

distrofia muscular de Duchenne

enfermedad neuromuscular

conferencia de consenso

manejo de la enfermedad

diagnóstico

seguimiento 



PEDIATR. 2019;52(3):75-84		  77

se manifiestan clínicamente con la pérdida progresiva de masa 
y fuerza muscular. Aunque el papel de la distrofina en el cere-
bro sigue siendo en gran parte desconocido, el deterioro inte-
lectual se ha documentado en aproximadamente el 30% de los 
sujetos con DMD (18).

El síntoma principal de la DMD es la debilidad muscular 
progresiva y la atrofia, suele manifestarse clínicamente hacia 
los 2 años con retraso en el desarrollo o síntomas de debilidad 
muscular. Las características clínicas tempranas evidentes en 
la fase ambulatoria temprana de la DMD incluyen dificultad 
para levantarse del piso (signo de Gowers), dificultad para 
correr o saltar, marcha anormal o en puntas y caídas frecuen-
tes (19). Durante la evaluación, la pseudohipertrofia de gastroc-
nemios y la debilidad muscular pueden detectarse desde edad 
temprana (6). Los niños progresan en el hito motor grueso del 
desarrollo con leves cambios de sus habilidades motoras, 
alcanzando una fase de meseta entre los 4 y los 8 años (20).

Con la progresión de la enfermedad, la debilidad muscular 
afecta a todos los músculos esqueléticos y se reduce la función 
motora en las extremidades; hay disminución de la movilidad 
y cambios en la estructura muscular, dados por reemplazo de 
las fibras musculares por tejido graso que conllevan a la apa-
rición de contracturas articulares y ocasionan la aparición de 
la fase ambulatoria tardía (19). La evolución de la enfermedad 
implica la pérdida de la marcha independiente entre los 12 y 
14 años y, por consecuencia, la aparición de escoliosis debida 
a la debilidad axial. En la fase no ambulatoria temprana el 
corazón y los músculos respiratorios experimentan cambios 
patológicos similares, lo que promueve ya en la fase tardía car-
diomiopatía dilatada progresiva, arritmia, enfermedad pulmo-
nar restrictiva y trastornos del sueño, entre otros (6,21,22,19).

Objetivo

En diferentes países del mundo se han publicado consensos de 
diagnóstico, manejo y seguimiento de la DMD (11,8,12). A pesar 
de ello, cada país debe adaptar el manejo de esta condición a 
su modelo de salud. El objetivo de este documento es presen-
tar una guía a los diversos profesionales de la salud para pro-
mover el diagnóstico oportuno y específico, orientar y planifi-
car el seguimiento en las diferentes fases de la enfermedad.

Metodología 

Para la elaboración de este documento se constituyó un grupo 
de trabajo integrado por médicos tratantes de pacientes con 
DMD de instituciones de salud de diversas ciudades del país 
con especialidades en neurología pediátrica, fisiatría, fisiatría 
infantil, fisioterapia, pediatría, psicología clínica, nutrición, 
cardiología, neumología, genética, ortopedia y reumatología.

Cada miembro del panel de expertos recibió literatura de 
los consensos y guías de diagnóstico, manejo y seguimiento de 
la DMD publicadas en inglés y en español. Se celebró una reu-
nión presencial (14 y 15 de junio de 2019; Santa Marta, Colom-
bia) en la que expertos de las diferentes áreas presentaron la 
mejor evidencia disponible sobre recomendaciones de segui-
miento y manejo en las diferentes fases de la enfermedad. 

Estas se sometieron a consideración para recomendación en 
el consenso nacional mediante un proceso de votación anóni-
ma por metodología Delphi (13), con las recomendaciones de 
acuerdo con la metodología llamada “conferencia de consenso” 
del National Institutes of Health (14).

Los participantes emitieron su grado de acuerdo con la reco-
mendación mediante una escala de Likert de 9 grados (1 a 3; 
desacuerdo, 4 a 6: ni de acuerdo ni en desacuerdo y 7 a 9: de 
acuerdo) e hicieron sugerencias de modificación de acuerdo 
con la práctica clínica y la estructura del sistema de salud 
colombiano. Una recomendación fue aprobada si más del 80% 
de los participantes estuvo de acuerdo (puntación de 7 a 9 en 
la escala de Likert). 

Uno de los autores actuó como secretario científico del con-
senso, elaboró el acta de la reunión, hizo el recuento de votos 
de las distintas rondas de votación y el registro de comentarios 
a cada recomendación. Las conclusiones de la conferencia de 
consenso fueron redactadas, revisadas y aprobadas por el gru-
po de trabajo.

Diagnóstico

La sospecha diagnóstica de la DMD se debe considerar en un 
niño con cualquiera de los siguientes hallazgos: debilidad pro-
ximal a partir de los dos a cinco años; retraso en el desarrollo 
psicomotor; dificultad para subir o bajar escaleras; caídas fre-
cuentes; dificultad para levantarse del suelo (signo de Gowers) 
y anomalía de la marcha (marcha en punta de pies); hipertrofia 
(pseudohipertrofia) de la pantorrilla, en presencia o no de ante-
cedente familiar similar, sumado a aumento marcado de crea-
tina quinasa (CK) en suero, 50-100 veces más alta del límite 
normal superior de niños pequeños no afectados (26) y ocasio-
nalmente niveles elevados de transaminasas séricas (aspartato 
y alanina aminotransferasas, también producidas por células 
musculares) (27). 

En un paciente con sospecha clínica de la DMD respaldada 
por un aumento marcado en los niveles de CK deben realizarse 
pruebas moleculares para detectar variantes genéticas en el gen 
de la distrofina; por frecuencia del tipo de mutaciones, el abor-
daje inicial se debe realizar mediante amplificación de la sonda 
dependiente de la ligación múltiple (MLPA) para el gen DMD. Es 
la prueba más confiable y rentable para detectar deleciones y 
duplicaciones, puesto que analiza todos los exones del gen de 
la distrofina (28,19,29). Si se documenta deleción de un único 
exón, se debe descartar mediante secuenciación la presencia de 
una mutación puntual o polimorfismo en el sitio de unión de la 
sonda (11). Si el estudio de deleción/duplicación no identifica 
ninguna alteración, la secuenciación del gen DMD permitirá la 
identificación de pequeñas deleciones, inserciones o mutaciones 
puntuales (16).

La biopsia muscular con ausencia total de la expresión de 
distrofina en las fibras musculares, que representó la prueba 
diagnóstica para la DMD, actualmente se evita y ha sido reem-
plazada por las pruebas genéticas. Aún así, la biopsia muscular 
puede ser útil en algunos raros casos en los que las pruebas 
genéticas no revelan una mutación, pero el paciente muestra un 
fenotipo de la DMD claro o cuando existe incertidumbre sobre 
la patogenicidad de una variante en el gen de la distrofina (30).
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La identificación de una mutación específica de la DMD es 
esencial para un diagnóstico preciso, un tratamiento individua-
lizado y para definir el pronóstico, así como para ofrecer el ase-
soramiento genético apropiado para las familias (31).

-  Manejo y seguimiento 
El manejo de pacientes con la DMD requiere un equipo multidis-
ciplinario con enfoque tanto en medidas sintomáticas como de 
rehabilitación. Las pautas integrales publicadas en 2010 (11,32) y 
actualizadas en 2018 (8,9) han ayudado a estandarizar el cuidado 
global de la DMD. El equipo multidisciplinario involucra diferen-
tes especialidades como pediatría, genética, cardiología, neumo-
logía, ortopedia, nutrición, endocrinología, fisiatría, fisioterapia 
y psicología. Aunque el rol de cada especialidad varía según la 
etapa de la enfermedad en que se encuentre el paciente y la 
progresión de los síntomas, todos deben participar en el diag-
nóstico y seguimiento.

Las guías de práctica actuales indican que el uso de cortico-
esteroides en todos los pacientes con la DMD retrasa la progre-
sión de la debilidad muscular, prolonga la deambulación y esta-
biliza la función respiratoria (33,34). Además, tiene propiedades 
de protección cardiovascular y previenen la rápida progresión de 
la escoliosis (35,36). Los corticoesteroides prescritos con mayor 
frecuencia en la DMD son prednisolona (0.75 mg/kg/día) y defla-
zacort (0.9 mg/kg/día) (37); generalmente se introducen en la 
meseta de habilidades motoras del niño, alrededor de los 4 a 5 
años (38,32). El tratamiento después de la pérdida de la marcha 
ha demostrado un beneficio en la disminución de la progresión 
de la escoliosis y el retraso del deterioro cardiopulmonar (39,40).

Adicionalmente han surgido terapias potenciales específicas 
para la DMD. Entre las más prometedoras están los oligonucleó-
tidos antisentido que inducen salto de exones (41,42) como Ete-
plirsen (AVI-4658) y diseñado específicamente para la omisión 
del exón 51 (43); y las terapias de salto de codón de parada tem-
prana originadas en mutaciones sin sentido, como Ataluren, 
también conocido como Translarna, que inducen la lectura de 
codones de parada prematuros mediante la unión a los riboso-
mas y previene el reconocimiento de las señales de parada, lo 
que permite así la generación de una proteína de distrofina 
modificada de longitud completa (44).

La vigilancia en la DMD se centra en la detección temprana 
de complicaciones de la enfermedad, pero también en identificar 
las necesidades específicas de cada paciente para optimizar su 
estado físico, social, educativo y psicológico. Mediante este con-
senso de médicos tratantes colombianos de pacientes con la 
DMD se busca exponer las recomendaciones de seguimiento 
adaptadas a cada fase de la enfermedad, para lograr que el mane-
jo de pacientes con la DMD se pueda hacer en todo el país en los 
diferentes niveles de atención.

-  Manejo y seguimiento neuromuscular
Se debe promover un manejo concertado basado en pruebas que 
permitan identificar factores de riesgo, hacer seguimiento clíni-
co, instaurar medidas y recomendaciones, así como orientar 
metas terapéuticas. Por lo que se sugiere utilizar escalas de eva-
luación apropiadas para la edad, funcionalmente significativas 
y con carga mínima sobre el paciente.

La evaluación debe realizarse cada 6 meses, y debe incluir en 
la fase ambulatoria pruebas como la medida de función motora 
32 Motor Function Measure (MFM), las pruebas funcionales cro-
nometradas (45), la prueba North Star Ambulatory Assesment 
(NSAA) (46,47, 48) y el test de marcha en 6 minutos en niños 
mayores de 5 años (49). En niños menores de 5 años las pruebas 
deben incluir, NSAA revisada (50) y la prueba MFM 20 (51,52). En 
la fase no ambulatoria se recomienda evaluar cada 6 meses con 
MFM 32 o 20 de acuerdo con la edad y evaluar la función de 
miembros superiores con la escala Performance of Upper Limb 
(PUL) (53,54).

La prevención de las contracturas depende del posicionamien-
to articular y la movilidad de cada paciente. En cada valoración 
clínica debe realizarse la evaluación de la movilidad articular 
para poder realizar el seguimiento de aparición y empeoramien-
to de contracturas o deformidades articulares, que pueden pro-
vocar mayores limitaciones funcionales. La prescripción de órte-
sis debe adaptarse a las necesidades individuales, la etapa de la 
enfermedad y las expectativas del paciente y la familia.

Las evaluaciones funcionales permiten predecir la pérdida de 
la marcha a un año (8). Los pacientes con DMD próximos a perder 
marcha o con pérdida de la misma, pueden llegar a tener que 
hacer uso de silla de ruedas. Esta debe prescribirse según las 
necesidades de cada paciente por un equipo multidisciplinario 
que incluya un especialista en Medicina Física y Rehabilitación, 
que se consideren factores como habilidades funcionales, com-
plicaciones musculoesqueléticas, el coeficiente intelectual, las 
condiciones estructurales del medio del paciente para definir el 
tipo de silla (manual o motorizada).

-  Seguimiento ortopédico 
En cuanto a la vigilancia de desarrollo de escoliosis, debe moni-
torizarse anualmente mediante evaluación clínica (test de 
Adams) (55). Si se observa escoliosis, es necesario realizar radio-
grafía anteroposterior; si la curva tiene angulación menor a 20º, 
efectuar control radiológico anual o semestral si la curva es 
mayor. Una vez se inicia uso de silla de ruedas debe realizarse 
una evaluación de referencia con radiografía anteroposterior y 
lateral de la columna vertebral.

Respecto a las intervenciones quirúrgicas, en la fase ambula-
toria temprana no se recomienda realizar intervenciones (56); en 
la fase ambulatoria tardía, no hay evidencia que la cirugía pro-
longue la marcha y queda a criterio médico de acuerdo con el 
paciente y considerando que los beneficios sean mayores a los 
riesgos. Sin embargo, no se recomienda realizar procedimientos 
quirúrgicos en deformidad de flexión de la rodilla mayor de 10º 
o fuerza de cuádriceps de grado 3/5 o menor. Las deformidades 
graves en pie equino en la fase no ambulatoria deben corregirse 
para manejo de movilidad en triciclos o mejorar posicionamien-
to en silla de ruedas (57). La cirugía de columna tiene indicación 
relativa en pacientes no ambulatorios con madurez esquelética 
que tienen una curvatura de la columna de más de 20º y fractu-
ras vertebrales dolorosas a pesar de tratamiento médico (58).

Las fracturas son comunes en la DMD y se ha observado una 
mayor frecuencia de fracturas de huesos vertebrales en indi-
viduos en manejo con corticoesteroides (59). En general, el 
manejo de fracturas en individuos con la DMD se considera 
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susceptible de corrección quirúrgica solo si hay deambulación, 
de lo contrario, se recomienda manejo ortopédico.

-  Seguimiento salud ósea 
La limitación de la movilidad y el uso de corticoesteroides, son 
factores asociados con alteración en la masa ósea y fracturas 
por fragilidad, por lo que el manejo de la salud ósea del pacien-
te debe realizarse desde la fase ambulatoria temprana. En los 
paraclínicos se incluye la medición de 25-OH vitamina D, cal-
cio, fosfatasa alcalina y hormona paratiroidea (esta última 
cuando se toma la decisión de inicio de esteroides) (60,61), y 
seguimiento con las mismas pruebas anualmente. 

La evaluación imagenológica de la salud ósea debe realizar-
se con densitometría (DXA) (medición de cuerpo total menos 
cabeza, columna lumbar L1-L4 y,  si está disponible, morfome-
tría vertebral) (60) al momento del diagnóstico (pacientes 
mayores de 2 años de edad) y control anual. Agregado a esto, 
si en el control con densitometría anual hay una disminución 
mayor a 0.5 desviaciones estándar (SD) en la densidad mineral 
ósea lumbar, se debe solicitar radiografía de columna dorso-
lumbar lateral basal con control cada 1 a 2 años y, si está en 
terapia, con corticoesteroides o cada 2 a 3 años. 

-  Seguimiento respiratorio
Se recomienda realizar evaluación clínica cada 3 meses por 
neumología para evaluar progresión de la debilidad muscular, 
repercusión funcional y saturación de oxígeno. La valoración 
con pruebas funcionales se puede realizar a partir de los 4 años 
con evaluación anual de la capacidad vital forzada (CVF) 
mediante espirometría pre y post broncodilatador (62), presio-
nes musculares máximas inspiratoria y espiratoria (PIM y 
PEM), pico flujo de tos (PFT, si está disponible) (9,12) e inter-
cambio gaseoso hasta que se detecte una alteración, posterior-
mente una evaluación semestral o trimestral de acuerdo a 
evolución (63,64).

Los estudios de sueño se deben realizar cuando el paciente 
tiene síntomas sugestivos de hipoventilación (tabla 1), pérdida 
de la marcha o valores de CVF por debajo de 60% (65). 

Considerando el alto riesgo de infecciones respiratorias, 
deben incluirse la vacuna antineumocócica 23-valente en 
mayores de 2 años y la inmunización anual contra influenza 
(11). 

-  Seguimiento cardíaco
Las complicaciones cardiacas son una de las principales cau-
sas de mortalidad. Se caracterizan por disfunción diastólica 
secundaria a cardiomiopatía hipertrófica asociada a anomalías 
inespecíficas electrocardiográficas como la taquicardia sinusal, 
seguido de dilatación progresiva de cámaras y fibrosis suben-
docárdica, lo que culmina en disfunción diastólica (cardiomio-
patía dilatada) y arritmias (66). 

La evaluación al momento del diagnóstico debe incluir valo-
ración clínica por cardiología, electrocardiograma (ECG) e imá-
genes no invasivas como ecocardiografía transtorácica o reso-
nancia magnética nuclear cardiaca (32,9), con revisiones 
anuales en individuos asintomáticos. Si aparecen manifesta-
ciones de insuficiencia cardíaca o anomalías en las imágenes 
cardíacas como fibrosis miocárdica, dilatación del ventrículo 
izquierdo o disfunción sistodiastólica ventricular, la frecuencia 
de la monitorización debe incrementarse cada 3 a 6 meses. 

- Seguimiento nutricional
El daño muscular progresivo de la DMD conlleva a debilidad 
muscular, compensaciones posturales, contracturas y defor-
midades progresivas que contribuyen al sedentarismo e 
incrementan el riesgo de malnutrición (67). Sin contar los 
efectos asociados a la terapia con corticoesteroides en quie-
nes lo reciben. 

Cada fase de la enfermedad tiene diferentes comorbilidades 
y requerimientos energéticos (67,68,69), así como cambios en 
la composición corporal con disminución de la masa muscular 
y aumento de la masa grasa (70). Por lo que todos los pacientes 
deben ser valorados por nutrición desde el momento del diag-
nóstico y continuar seguimiento trimestral para ajustar el abor-
daje nutricional a la fase de la enfermedad, a los requerimien-
tos nutricionales y a los posibles síntomas gastrointestinales 
que se presenten (71,72).

Tabla 1. Síntomas de hipoventilación que indican realización 
de estudio del sueño

Cefalea continua o matinal

Fatiga 

Despertares con disnea o taquicardia

Somnolencia diurna

Pesadillas 

Falta de atención

Síntomas y signos de falla cardíaca derecha

Irritabilidad o ansiedad

Mal rendimiento escolar

Depresión 

Dolores musculares

Pérdida de peso u obesidad
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En estadios avanzados de la enfermedad por debilidad mus-
cular progresiva puede aparecer disfagia (72,71), por lo que se 
recomienda valoración por fonoaudiología, así como conside-
rar vías alternas de alimentación enteral para mantener la 
ingesta calórica requerida y disminuir el riesgo de broncoaspi-
ración (8). Los signos para considerar el inicio de algún tipo de 
nutrición enteral incluyen: imposibilidad para mantener la 
ingesta calórica recomendada, alto riesgo de broncoaspiración, 
duración de la ingesta de alimentos superior a 30 minutos, 
pérdida de peso o dificultad para aumentar de peso en 3 meses, 
disminución de dos o más percentiles de peso (8).

- Seguimiento psicológico 
La DMD es una enfermedad con compromiso principalmente 
muscular, pero también presenta compromiso de otros siste-
mas por evolución de la enfermedad, por lo que tiene un 
importante impacto psicológico y social dadas las limitaciones 
en la actividad física, fatiga, alteraciones del sueño e incluso 
dolor (73,74). También las dificultades en la integración social, 
estigmatización y el impacto de la enfermedad en la dinámica 
familiar (75,76). 

Algunos pacientes también pueden presentar manifestacio-
nes del sistema nervioso central, como problemas cognitivos 
(20 a 50% de los individuos tienen déficit cognitivo) (77), tras-
torno del espectro autista, déficit de atención e hiperactividad, 
trastorno obsesivo compulsivo y trastornos afectivos (78,77,79). 

Por tal motivo, la evaluación del desarrollo y la evaluación 
neuropsicológica del niño y el adolescente con DMD se deben 
realizar de manera oportuna para identificar las fortalezas y 
las deficiencias neurocognitivas; así orientar con terapias, 
adaptación curricular y definir remisión a psiquiatría. Las prue-
bas de evaluación incluyen escalas estandarizadas como el 
inventario de desarrollo de Batelle (en niños hasta los 8 años) 
(80), evaluación neuropsicológica infantil (5 a 16 años) y valo-
ración cognitiva (tests de Wechsler) (77).

Los individuos con la DMD tienen compromiso físico, psi-
cológico y social, por lo que deben tener una valoración y 
acompañamiento psicológico idealmente por un psicólogo clí-
nico de salud o psicólogo clínico (siempre que este pueda dar 
cuenta del impacto psicológico de la DMD en el paciente, en su 
familia y en sus cuidadores) al momento del diagnóstico y en 
el cambio de fase de la enfermedad y cuando haya cambios 
significativos de alguna dimensión (física, social, escolar, fami-
liar, ocupacional, afectivo-emocional, personal, espiritual), 
según el criterio clínico. Considerando el alto impacto de la 
condición en los cuidadores, en el seguimiento se debe incluir 
a la familia o a los cuidadores (81,82).

Consejo genético
La mayoría de los casos de la DMD se asocian a madres porta-
doras asintomáticas, pero un tercio de los casos se deben a 
mutaciones de novo (19), por lo que se debe realizar el estudio 
molecular en la madre y su resultado utilizarlo dentro del caso 
índice para detectar el estado portador de la condición (MLPA 
para grandes deleciones o duplicaciones y secuenciación para 
mutaciones puntuales, pequeñas deleciones o inserciones). A 
partir de esto, se puede indicar que el riesgo en una madre 
portadora de heredar a un hijo el gen mutado y que sea afec-
tado por la enfermedad, y la probabilidad de que una hija here-
de la misma alteración y sea portadora –es del 50% en ambos 
casos–. En las madres en las que no se detecta la mutación, 
puede existir mosaicismo de la línea germinal, siendo el riesgo 
de un hijo afectado aproximadamente del 15 al 20% (83). 

La DMD afecta principalmente al sexo masculino. Las muje-
res son habitualmente asintomáticas, pero un porcentaje de 
mujeres portadoras pueden presentar formas leves a severas 
de la enfermedad: debilidad muscular, episodios de dolor mus-
cular, entre otros; de modo que deben tener seguimiento perió-
dico (84).

Conclusiones

La DMD es una enfermedad neuromuscular caracterizada por 
atrofia y debilidad muscular progresiva con múltiples comor-
bilidades, en la que el diagnóstico temprano, el manejo multi-
disciplinario y las estrategias de seguimiento y manejo opor-
tuno permiten retrasar la aparición de complicaciones y 
modificar la historia natural de la enfermedad. Así, se sugiere 
seguir las recomendaciones de seguimiento y cuidado de 
pacientes con DMD en cada etapa de la enfermedad (tabla 2).
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