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CORRELACION CLINICA FUNCIONAL Y CALIDAD DE VIDA EN PACIENTES CON

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS

RESUMEN

Hipotesis. El deterioro de la funcion motora se correlaciona con una disminucion en la

calidad de vida en pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas.

Material y métodos. Se estudiaron 30 pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas
mediante la aplicacion de la escala de Medida de la Funcién Motriz para determinar su
funcionalidad clinica y el cuestionario de salud SF-36 para explorar su calidad de vida.
Las tres dimensiones de la primera escala se correlacionaron mediante Rho de Spearman

con los ocho dominios del segundo instrumento a través del programa STATA 8.0.

Resultados. De los 30 pacientes valorados, el 60% son mujeres, 40% hombres, con edad
promedio de 29.7 + 11.9 afios, edad de inicio de la debilidad a los 14.4 + 8.6 afos y
tiempo de evolucion de 15.3 + 10.1 afios. Se observé una tendencia a correlacion positiva
entre la pérdida de la bipedestacion y la capacidad de realizar transferencias con la
funcioén fisica autoevaluada en la CV. La conservacion de la capacidad motora distal y la
percepcion de un estado general de salud aceptable muestran asimismo una tendencia a

correlacion positiva.

Conclusiones. Se observd una tendencia positiva y no una correlacién directa, entre la
CV vy la funcién motora de los pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas del INR. La
escala MFM vy la evaluacion de la CV mediante instrumentos validados en espafol se
pueden aplicar y registrar en una base de datos con la finalidad de identificar los cambios
motores y en la CV de los pacientes entre cada consulta médica buscando priorizar los

aspectos que merecen atencion por parte del equipo interdisciplinario.



CORRELACION CLINICA FUNCIONAL Y CALIDAD DE VIDA EN PACIENTES CON

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS

Antecedentes

Introduccion

Dentro de las distrofias musculares se encuadra un numeroso grupo de enfermedades
musculares caracterizadas por debilidad progresiva secundaria al deterioro a nivel del
musculo esquelético. Se manifiestan como consecuencia de una alteracién genética que
impide un adecuado funcionamiento del complejo proteico de membrana en las fibras
musculares y dependiendo de la proteina afectada se clasifican en diferentes tipos, sin
embargo el tejido nervioso que las inerva se mantiene integro. Estas enfermedades
pueden presentarse a cualquier edad, algunas formas se manifiestan en la infancia o la
adolescencia y otras se presentan en la vida adulta®.

Las distrofias musculares son causa de discapacidad progresiva que se traduce en un
deterioro importante de la calidad de vida a nivel individual y familiar, con implicaciones
sociales, econémicas y culturales. Por esto, son fundamentales su diagndstico y manejo
interdisciplinario oportunos?.



Distrofia Muscular de Cinturas

La Distrofia Muscular de Cinturas, LGMD por sus siglas en inglés (Limb Girdle Muscular
Distrophy), conforma un grupo genético heterogéneo de miopatias primarias con debilidad
progresiva y atrofia muscular en cinturas escapular y pélvica, con esporadico involucro
bulbar o respiratorio. Su prevalencia actual en poblacion norteamericana se calcula en
0.8/100,000.

Hasta el momento se han descrito dos grupos de Distrofia Muscular de Cinturas
dependiendo del patron de transmisidén genética: 1) autosémico dominante (LGMD1) y 2)
autosémico recesivas (LGMD2). Las formas dominantes son en su mayoria de afeccion
clinica moderada y relativamente raras, ya que representan menos del 10% de todas las
Distrofias Musculares de Cinturas. Las formas autosdmico recesivas se presentan con
mayor frecuencia y afectacién, con una prevalencia de 1/15,000 con sus diferencias
geogréficas®.

Las Distrofias de Cinturas se denominan de acuerdo al patrén de herencia, a su
deficiencia proteica y su alteracion cromosémica como se muestra a continuacion:

LGMD Dominantes

= 1A: miotilina, 5931 = 1G: 4921

= 1B:laminina A/C, 1921 = Bethlem, 21922

= 1C: caveolina, 3p25 = Central core, 19913

= 1D: 7q = Emery Dreifuss, 1921

» 1E: 60923 = FEH, 4935

= 1F:7q32 = Miofibrilar (desmina)
LGMD Recesivas

= 2A: calpaina, 15915 = 2|: FKRP, 19913

= 2B: disferlina, 2p13.1 = 2J:titina, 2924

= 2C: y-sarcoglicano, 13g12 = 2K:POMTI1, 9934

= 2D: a-sarcoglicano, 17¢g21 = 2L:11p13

= 2E: B-sarcoglicano, 4q12 * 2M: fukutina, 9931

= 2F: §-sarcoglicano, 5933 = Merosina

= 2G: teletonina, 17g11 Mutaciones de caveolina-3
* 2H: TRIM32, 9931

LGMD Ligadas al X

Barth: tafazinas, Xp28

Becker: distrofina, Xp21
Duchenne: distrofina, Xp21
Emery-Dreifuss: emerina, Xq28
Vacuolar



Las LGMD se caracterizan clinicamente por la debilidad progresiva, simétrica en la
mayoria de las ocasiones y de distribucibn proximal, pueden acompafarse de
mioglobinuria, dolor, miotonias, contracturas, hipertrofia muscular y cardiomiopatias®. Se
han documentado fenotipos distintos en familias con la misma mutacion respecto a la
edad de aparicion, la evolucion clinica y la sobrevida®.

Dentro de las formas autosémico recesivas, la frecuencia de LGMD 2A (calpainopatia),
LGMD 2B (disferlinopatia) y LGMD 2C-F (sarcoglicanopatias) es de 26%, 18% y 6.6%,
respectivamente. Sin embargo, no se han especificado los genes causantes en
aproximadamente el 50% de los pacientes con LGMD’.

Caracteristicas clinicas de las LGMD con herencia autosémico recesiva

LGMD 2A. Calpainopatia (cromosoma 15q15.1-g21.1)

La enfermedad suele iniciar en menores de doce afios de edad (71% entre los 6-18 afios),
aunque se reportan casos de inicio tardio en mayores de treinta afios con debilidad de
cintura pélvica®. Se incluyen el tipo Leyden-Moebius que inicia entre los 13 y 29 afios con
debilidad pélvico-femoral y el tipo Distrofia de Erb que se presenta entre los 16 y los 37
afios, con predominio de la debilidad en hombros.

En general, la debilidad es simétrica, de distribucion proximal, progresiva, de predominio
en piernas y después en brazos, con compromiso del recto abdominal, dorsal ancho y
serrato mayor. En ausencia de compromiso facial, ocular ni bulbar. Se acompafia de
hipertrofia de gastrocnemios, contracturas en biceps braquial y triceps sural; se conservan
las funciones del sistema nervioso central y presentan compromiso respiratorio menos del
80% de los casos. La pérdida de la ambulacion ocurre entre los veinte y treinta afios.
Hasta el momento, no se ha documentado compromiso cardiaco en estos pacientes. La
creatincinasa (CK) puede observarse desde niveles normales hasta ochenta veces
elevada. Si se realiza una biopsia muscular, se observa hipertrofia de fibras tipo 2,
identifica%i()n de calpaina-3 con disferlina disminuida o ausente, sarcoglicanos y distrofina
normales®.

LGMD 2B. Disferlinopatia (cromosoma 2p13.3-p13)

La edad de inicio varia desde los 10 hasta los 39 afios con un promedio de 193 afios.
Los pacientes presentan debilidad frecuentemente asimétrica de predominio en
cuadriceps, de progresion lenta, con la peculiaridad de asociarse a periodos de ejercicio.
Los miembros pélvicos se afectan nueve afios antes que los toracicos (principalmente
biceps). Se acompafia de hipertrofia de deltoides y gastrocnemios. La marcha en talones
se dificulta en forma temprana y su deambulacion se deteriora a partir de los treinta afios,
aunque se han documentado pacientes ambulantes hasta la 62 década de la vida. La
elevacion de CK es de 10 a 72 veces el valor normal; la biopsia muestra necrosis y
degeneracion muscular con disferlina ausente o reducida™.

Ademas se incluyen en la disferlinopatia, dos variantes clinicas: la presentacion congénita
y la de inicio distal (miopatia de Miyoshi).



LGMD 2C — 2F. Sarcoglicanopatias' *2

Las sarcoglicanopatias son subtipos de la Distrofia Muscular de Cinturas que comparten
la deficiencia proteica del complejo de sarcoglicanos (o, B3, d,y). En este grupo se
encuentran:

La LGMD 2C. Es una deficiencia de y-sarcoglicano (cromosoma 13q12), que inicia en la
infancia del paciente. Se describe con fenotipo similar a la Distrofia de Duchenne y como
intermedio entre ésta y la Distrofia de Becker, por lo cual es importante realizar un
diagnéstico diferencial con éstas. En la LGMD 2C la debilidad se manifiesta entre los
cinco y seis afos de edad, de proximal a distal con distribucion en parches (gliteos,
aductores, isquiotibiales, abdominales, subescapular); se acompafia de hipertrofia de
gastrocnemios y lengua, hipoacusia neurosensorial y disfuncién diastélica; se conserva el
coeficiente intelectual del paciente y la pérdida de la marcha ocurre alrededor de los 16
afos. La expectativa de vida se reporta en la 22 o0 32 década por complicaciones
respiratorias. La biopsia muscular presenta cambios distréficos, ausencia o disminucion
de y-sarcoglicano y distrofina normal o disminuida.

La LGMD 2D. Es una deficiencia de a-sarcoglicano (cromosoma 17g21) con dos
variantes: de inicio temprano (infancia) con rapida progresion de la debilidad y de inicio
tardio (adolescencia) con preservacion de la ambulacion; en ambos casos, la distrofia se
manifiesta por elevacion de CK, a pesar de no documentarse debilidad notable. Se
presenta hipertrofia de gastrocnemios en algunos casos, rara vez presentan
cardiomiopatias y en fenotipos severos se comprometen el cuadriceps y la cintura
escapular. La elevacion de CK es mayor a 5000 U/L y en la biopsia se observa variacion
en el tamafo de las fibras con degeneracidn - regeneracibn muscular, ausencia de o-
sarcoglicano y otros sarcoglicanos disminuidos o ausentes. Se ha reportado de manera
anecddbtica, el tratamiento con prednisona que mejora la funcién motora.

La LGMD 2E. Se trata de una deficiencia de p-sarcoglicano (cromosoma 4q12). Inicia en
la infancia o en la adolescencia con fenotipo de debilidad severa. Se caracteriza por
hipertrofia muscular en la lengua, atrofia de la cintura escapular y ocasionalmente,
cardiomiopatia; la pérdida de la ambulacién ocurre entre los 10 y 15 afios. Los niveles de
CK son mayores a 5000 U/L y la biopsia muestra cambios distroficos, sarcoglicanos
reducidos o ausentes, asi como con disminucién, pero no ausencia, de distrofina.

La LGMD 2F. Esta se presenta por deficiencia de 8-sarcoglicano (cromosoma 5q33-34)".
Su inicio ocurre habitualmente entre los dos y diez afios de edad, con debilidad proximal,
simétrica, hipertrofia de gastrocnemios y calambres; se conserva el coeficiente intelectual
y en forma ocasional presentan cardiomiopatia dilatada. La pérdida de la ambulacién
sucede entre los 9 y 16 afios con expectativa de vida a los 19 afios. Sus niveles de CK
son de 10 a 50 veces lo normal. La biopsia muestra tanto ausencia de d-sarcoglicano
como disminucién de distrofina y otros sarcoglicanos.

LGMD 2G. Deficiencia de teletonina (cromosoma 17q11-12)
En promedio, esta distrofia inicia a los doce afios de edad (entre los nueve y quince afios)

con debilidad proximal en extremidades superiores e inferiores, ocasionalmente distal con
dificultad para la dorsiflexion y sin compromiso facial. En el 50% de los pacientes se



observa hipertrofia de gastrocnemios y el 55% presenta miocardiopatia dilatada. La
elevacion de CK alcanza de 3 a 30 veces su valor normal y va disminuyendo con la
edad'. La biopsia presenta cambios de degeneracion - regeneracion de fibras musculares
con teletonina ausente.

LGMD 2H. Distrofia de Manitoba Hutterite (cromosoma 99g31-q33, proteina
TRIM32)

Esta enfermedad presenta un fenotipo variable entre los 8 y 27 afios de edad con
debilidad proximal, compromiso del cuadriceps, lumbalgia recurrente, fatiga y alteraciones
de la marcha. Su progresion es lenta, ya que incluso permite la deambulacion después de
los cincuenta afios. Se observa elevacién de CK de 250 a 4,500 U/L y la biopsia muscular
reporta cambios distréficos moderados con fibrosis endomisial.

Miopatia sarcotubular

Presenta la misma mutacién que la LGMD 2H, pero puede ser congénita, iniciar en la
infancia o en la vida adulta. La debilidad es proximal y simétrica, con ocasional involucro
facial leve, hipertrofia de gastrocnemios y atrofia proximal, mialgias inducidas por el
ejercicio y reflejos osteotendinosos normales o disminuidos™.

LGMD 2I. Deficiencia de fukutina (cromosoma 19q13.3)

En el 61% de los pacientes, inicia antes de los cinco afios de edad, aunque se reportan
casos de inicio a los 27, que deambulan incluso hasta la 42 o 62 década de la vida. La
debilidad causa dificultad para subir escaleras, predomina la afeccion de deltoides, biceps
y triceps en las extremidades superiores y aductores, psoas y cuadriceps en
extremidades inferiores; el paciente puede presentar debilidad facial, hipotonia, dificultad
respiratoria (30%), mioglobinuria (25%) y calambres ocasionalmente; su reflejo patelar se
ve disminuido, padecen contracturas y escoliosis, cardiomiopatia dilatada con falla de
ventriculo izquierdo y conservan su coeficiente intelectual. La elevacion de CK fluctia de
1000 a 8000 U/L. La electromiografia reporta un patrén de interferencia en rangos
normales y la biopsia muestra necrosis muscular, predominancia de fibras tipo 1 y
disminucion de a-distroglicano.

LGMD 2J. Deficiencia de titina (cromosoma 2g31)

La distrofia por deficiencia de titina se manifiesta entre los diez y treinta afios con
debilidad proximal, sin compromiso facial, atrofia del tibial anterior y pérdida de la
ambulacién antes de los treinta afios, aunque algunos pueden conservarla hasta los
sesenta. En ellos, no se ha reportado compromiso cardiaco. La biopsia muscular muestra
ausencia de vacuolas y pérdida de calpaina-3'°.



LGMD 2K. Deficiencia de proteina POMT1 (cromosoma 99q34.1)

Los pacientes con este tipo de distrofia presentan retraso mental (coeficiente intelectual
de 50 a 76), inician la debilidad proximal con pseudohipertrofia en la primera década de la
vida y 50% presentan contractura de biceps braquial. La progresion de la enfermedad es
lenta. Su CK se eleva de 9 a 40 veces el valor normal y la biopsia muscular presenta
variacion en el tamafio de las fibras con disminucion de a-distroglicano®’.

LGMD 2L (cromosoma 11p13-p12)

Esta distrofia empieza a los 33 afios de edad con rango de aparicion desde los once hasta
los cincuenta afios. La debilidad es asimétrica, con atrofia del biceps braquial y del
cuadriceps, e incluso, en algunos pocos pacientes, se presenta debilidad facial. En el
86% de los casos se reportan mialgias e hipertrofia de gastrocnemios sin compromiso
cardiaco. Los valores de CK fluctian de normal a 6000 U/L. En la electromiografia el
patron de interferencia es miopatico y la biopsia muscular muestra variacion en el tamafio
de las fibras, necrosis y regeneracion de las mismas™®.

LGMD 2M. Deficiencia de fukutina (cromosoma 9g31)

A diferencia de la LGMD 2I, se relaciona con un locus afectado distinto. Se ha
documentado en menores de seis meses de edad con hipotonia, retraso en el desarrollo
motor, debilidad difusa de predominio axial y proximal, con mayor afeccién de
extremidades pélvicas que toracicas. EI compromiso intelectual se asocia al grado de
debilidad, relacionado con la presencia de hipoplasia cerebelosa y polimicrogiria en
estudios de resonancia magnética. Existen reportes que argumentan mejoria funcional
con el uso de corticosteroides, mas carecen de una adecuada metodologia estadistica. Se
encuentra elevacion considerable de CK desde temprana edad y el estudio histoquimico
aparece con cambios distréficos, aumento de tejido endomisial y a-distroglicano ausente
con laminina a2 disminuida®®.

Diagnostico de la Distrofia Muscular de Cinturas

La correlacion genotipo — fenotipo en este heterogéneo grupo de enfermedades muestra
signos y sintomas comunes en pacientes con distintas formas de distrofia, por lo cual se
han agrupado bajo la denominacién de “Distrofias de Cinturas™® 2.

Al enfrentarnos a un paciente con debilidad muscular progresiva, el interrogatorio y la
exploracién fisica nos orientardn a una sospecha diagnostica de miopatia primaria
descartando diagnésticos diferenciales como neuropatias, plexopatias, radiculopatias,
enfermedades de asta anterior, miopatias autoinmunes o téxicas®’. Para lograr un
diagnéstico mas aproximado, se realizan estudios paraclinicos como niveles séricos del
perfil muscular, la electromiografia y la biopsia muscular; al observar cambios distroficos
en ésta Ultima, se realiza la identificacion de deficiencias proteicas por medio de técnicas
de inmunohistoquimica. Una vez identificado el tipo y la evolucién de la Distrofia de
Cinturas, plantearemos un manejo y prondstico ante el paciente y su familia®.



Segun Finsterer et al. (2004), el diagndstico actual se basa en el analisis de DNA. La
historia clinica, el examen neuroldgico, los estudios séricos, la electromiografia y la
biopsia muscular son auxiliares en el diagnéstico. Este concepto marca un considerable
paradigma en la estimacion de la clinica y los auxiliares diagndsticos hasta el momento
descritos pero desafortunadamente en los paises de primer mundo, lo cual serd motivo de
discusion mas adelante.

Enzimas musculares

La medicion de niveles séricos de enzimas musculares (transaminasas, lactato
deshidrogenasa (LDH), aldolasa y creatincinasa o creatinfosfocinasa) es util en el estudio
de las miopatias, principalmente en las distrofias musculares, ya que sus niveles elevados
permiten diferenciarlas de otro tipo de miopatias.

La CK existe en tres isoformas: la isoforma BB se encuentra en el encéfalo, la MM en el
tejido muscular esquelético y cardiaco, y la fraccion MB se encuentra en varios tejidos. El
musculo esquelético, aunque contiene preferentemente la fraccion MM, contiene ademas
alrededor de un 5% de isoenzima MB. La necrosis de fibras musculares, caracteristica de
las distrofias musculares, aumenta la concentracion sérica de CK, en cuyo caso es
necesario considerar siempre que también la eleva cualquier evento que se traduzca en
trauma muscular®.

Imagenologia

La ecografia, la tomografia computada y la resonancia magnética de musculo se emplean
para localizar vientres musculares comprometidos y dirigir la biopsia, teniendo especial
utilidad en el diagndéstico de miopatias inflamatorias. Las imagenes de musculo han
cobrado importancia al permitir identificar el compromiso selectivo de algunos grupos
musculares en los diferentes segmentos y orientar el estudio genético molecular®.

En el caso de las Distrofias de Cinturas, son Utiles para guiar la toma de muestras para
biopsia muscular; sin embargo, no son indispensables en el protocolo de estudio de los
pacientes, a excepcion de casos cuyo diagndstico diferencial no se haya podido descartar
clinica y electrofisiol6gicamente.

Estudio electrofisiolégico

El estudio electrofisiologico orienta el diagnéstico en las enfermedades
neuromusculares®, sin embargo, hay que considerar que son operador - dependientes y
siempre deben ser interpretados a la luz de la valoracion clinica de cada paciente.

La evaluacién electrofisiolégica incluye la neuroconduccion sensitiva y motora, asi como
el registro de la actividad eléctrica muscular mediante electrodo de aguja.

El estudio de neuroconduccion se basa en la obtencion de potenciales de accion
mediante la estimulacién eléctrica de nervios sensitivos y motores que permiten obtener la
amplitud y latencia de dichos potenciales, asi como la velocidad de conduccién del
impulso nervioso, los cuales deben encontrarse en valores normales en pacientes con
Distrofia Muscular.



El estudio con electrodo de aguja en pacientes con distrofia muscular muestra potenciales
de accidén breves, pequefios y polifasicos, caracteristicos de los procesos miopaticos; se
encuentran con mayor frecuencia en el nifio que en el adulto y deben interpretarse con
precaucion, de acuerdo a su frecuencia y distribucién. En los procesos crénicos es comun
encontrar potenciales anchos, polifasicos y de mayor amplitud, manifestandose como un
patrén neuropatico; sin embargo la mayoria de los pacientes, por la afeccion muscular con
distribucion heterogénea que presentan, pueden mostrar patrones mixtos o inespecificos
que pueden confundir el diagndstico. En estos casos, la electromiografia cuantitativa seria
atil para la distincién entre ambos?’.

Histopatologia e histoquimica

Ante la sospecha de una miopatia primaria el estudio de eleccién es la biopsia muscular,
de gran ayuda en el diagnéstico de este tipo de pacientes, puede obtenerse mediante
puncién o intervencion quirargica abierta, siendo éste ultimo el método més adecuado. La
muestra debe ser manejada adecuadamente, en fresco, congelada en isopentano
enfriado en nitrégeno liquido y sometida a tinciones convencionales de hematoxilina y
eosina, histoquimica enzimatica en algunos casos y técnicas de inmunohistoquimica®.
Las primeras técnicas permiten diferenciar tipos de fibras y anormalidades estructurales
como la variacion en tamafio de las fibras, nlcleos centrales, vacuolas, etcétera, que
permiten correlacionar los cambios distréficos. Posteriormente, las técnicas de
inmunohistoquimica permiten analizar la deficiencia o ausencia de proteinas estructurales
de la membrana de la fibra muscular (sarcoglicanos, distroglicanos, disferlina, caveolina,
nucleares, etcétera)®**, caracterizando los diferentes tipo de Distrofia de Cinturas.

Actualmente en México, se llevan a cabo estudios de inmunohistoquimica para la
identificacion de proteinas como la distrofina, sarcoglicanos, calpaina, laminina C/A,
disferlina y caveolina, mediante una red hospitalaria conformada por el Instituto Nacional
de Rehabilitacién, el Centro Médico “20 de Noviembre” del Instituto de Seguridad y
Servicios Sociales de los Trabajadores del Estado, el Instituto Nacional de Neurologia y
Neurocirugia y, el Centro Médico Nacional Siglo XXI del Instituto Mexicano del Seguro
Social. Desafortunadamente se requieren mas reactivos para el resto de las proteinas
encontradas a nivel mundial.

Es importante resaltar que hasta el momento es posible la identificacion de la deficiencia
de algunos, mas no de todos, los componentes del complejo de membrana de la fibra
muscular, cuando se dispone de los reactivos correspondientes, por lo cual, la biopsia
permite confirmar el diagndstico mediante la identificacion de cambios distroficos
Unicamente, aun cuando esto no asegure encontrar la deficiencia de una proteina
especifica.

Ademas, existen algunos tipos de distrofias donde todavia no se aisla la proteina
deficiente y en cuyo caso, los estudios moleculares serian de gran ayuda, sin embargo en
nuestro pais por el momento no se realizan por los costos que implican. El resultado sera
que el diagnostico podra considerarse Unicamente como probable, basado en los
antecedentes familiares, los datos clinicos y la evolucion del padecimiento. Todo esto
hace indispensable la aclaracion de los objetivos del estudio al paciente y su familia al
momento de someterlo a éste.



Manejo Integral del paciente con Distrofia Muscular de Cinturas

En el &mbito de la Distrofia Muscular, hasta el momento no existe tratamiento dirigido a su
causa. Sin embargo, es importante tener en cuenta que “curar” y “tratar” no es lo mismo.
No debe existir enfermedad que no se trate independientemente de la cura.

Los objetivos del tratamiento integral son 3% 32;

> Evitar las complicaciones propias de la enfermedad (contracturas, deformidades
articulares, artrosis temprana, osteoporosis, complicaciones respiratorias y sindrome
de reposo prolongado).

> Disminuir el impacto de la enfermedad, manteniendo en lo posible la
independencia funcional mediante un programa de terapias fisica, ocupacional y
cardiorrespiratoria, ademas de adaptaciones al medio que rodea al paciente a nivel
familiar, escolar / laboral, recreativo y social.

> Mejorar la calidad de vida del paciente y su familia.

Existen reportes de algunos tratamientos farmacoldgicos (carnitina, coenzima Q10) que
han descrito su capacidad de modificar la evolucion de algunos tipos de Distrofia Muscular
asociados con los tratamientos kinesiolégicos y de seguimiento neuroldgico®.

Enfoque multidisciplinario

De acuerdo a las caracteristicas clinicas descritas previamente, sera necesario la
realizaciéon de estudios especificos y la participacion de otros especialistas en la atencion
y seguimiento de los pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas, entre los cuales
podemos citar Terapia Fisica, Terapia Ocupacional, Ortesis, Rehabilitacion
Cardiorrespiratoria, Nutricién, Genética, Cardiologia, Neumologia, Ortopedia, Psicologia y
Rehabilitacion Laboral.
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Pronostico del paciente con Distrofia Muscular de Cinturas

La progresion de la enfermedad y la expectativa de vida varian en forma considerable,
incluso de modo intrafamiliar®*. En orden de mayor a menor severidad clinica dentro de
las Distrofias de Cinturas se encuentran las sarcoglicanopatias, calpainopatias,
disferlinopatias y caveolinopatias®. De forma que, de acuerdo al tipo de Distrofia de
Cinturas ante el cual nos encontremos, serd importante individualizar el prondstico de
cada paciente para plantear su manejo a corto, mediano y largo plazo. Como se describid
anteriormente, cada tipo de distrofia muestra una sobrevida y pérdida de ambulacién
especificas.

El futuro en investigacion de estas enfermedades depende de la identificacion genética de
las proteinas involucradas, su interaccion, la participacion de genes modificadores y otros
factores que expliguen la variabilidad clinica de este padecimiento. El uso de
corticosteroides (como en la Distrofia Muscular de Duchenne), anabdlicos o
aminoglucésidos para supresion de las mutaciones sin sentido, se mantienen a nivel
experimental; la terapia con células progenitoras se dibuja en el horizonte, pero aun no se
plantea su aplicacién clinica y la transferencia de genes se experimenta en animales
mostrando esperanzas favorables acerca de su uso en humanos para modificar, revertir o
prevenir la progresién de la enfermedad.
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Escala de Medida de la Funcién Motriz (MFM)

La Medida de la Funcién Motriz es una escala cuantitativa que permite medir la capacidad
funcional de pacientes con enfermedades neuromusculares, por lo cual serd utilizada en
la presente investigacion para medir la funcionalidad de pacientes con Distrofia Muscular
de Cinturas.

En 1992 comenzé el uso de la Gross Motor Function Measure como herramienta para
evaluar las consecuencias motoras de la cirugia funcional en nifios con cuadriparesia
espastica, asi como el seguimiento de nifios con pardlisis cerebral y otras patologias
(atrofia muscular espinal infantil y miopatias congénitas)®. Una vez traducida, esta
herramienta canadiense se convirti6 en la EMFG (Evaluation Motrice Fonctionnelle
Globale, Evaluacion Motora Funcional Global).

La idea de crear una nueva escala, en vez de validar la EMFG para las patologias
neuromusculares, surge por varias razones:

1. La EMFG estd adaptada a las deficiencias motoras de origen central con sus
caracteristicas propias, distintas al déficit motor derivado de la debilidad muscular de
origen periférico.

2. Los items que evallan la funcién de los miembros superiores son escasos y ninguno
de ellos evalta la motricidad distal.

3. Las enfermedades neuromusculares necesitan una herramienta que evalie la funcién
motora de distribucion axial, proximal y distal.

4. Una escala ideal permitiria seguir la evoluciéon de la funcién motora en grupos de
pacientes sea cual sea su grado de afectacion.

5. La aplicacion de la escala ha de adaptarse tanto para nifios como para adultos.

Antes de iniciar la creacion de la escala, Sandrine Guinvac’h llevé a cabo una exhaustiva
revision de la literatura cientifica. Las conclusiones de su estudio fueron presentadas en
Dijon (Francia) en 1998, confirmando la inexistencia de una herramienta clinica que
permitiese la evaluacién precisa, en el marco de las limitaciones funcionales motoras
globales y segmentarias, de las capacidades motoras de los pacientes con alguna
enfermedad neuromuscular. Este trabajo, junto con la opinion de diferentes equipos de
ambito internacional (Medicina Fisica, Neurologia y Pediatria, de Europa y Norteamérica),
refuerza la idea de crear una nueva herramienta integrando un grupo de estudio en
L'Escale (Servicio de Rehabilitacion Infantil de los Hospices Civils de Lyon).

Se disefia una escala provisional, en inglés y francés, con 75 items en un video de
demostracion, enviado a 166 equipos franceses e internacionales. A partir de los
comentarios y sugerencias de esta escala provisional, se elaboré una primera version de
la escala en francés con 51 items. Se sometié al estudio de validacion de mayo 2000 a
febrero 2001. Las conclusiones extraidas de los resultados obtenidos permitieron elaborar
una segunda version validada entre mayo de 2002 y marzo de 2003, con un total de 303
pacientes, de 6 a 60 afios de edad, con diagnésticos de distrofia muscular de Duchenne,
distrofia de Becker, distrofia facioescapulohumeral, distrofia muscular de cinturas, distrofia
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muscular congénita, distrofia mioténica, miopatia congénita, atrofia muscular espinal
infantil y neuropatia hereditaria sensitivomotora. El estudio de sensibilidad se realizé entre
noviembre de 2003 y julio de 2004 e incluy® la participacion de 152 pacientes®’.

La traduccion al castellano fue realizada en febrero 2007 por una catedratica de
Traduccion, revisada por un médico patdlogo con colaboracion de tres fisioterapeutas y un
médico rehabilitador. A partir de la obra: MFM Mesure de Fonction Motrice pour les
maladies neuromusculaires. Manuel de l'utilizateur (2éme édition 2006).

Caracteristicas de la Escala

La MFM proporciona una medida numérica de la capacidad motora del paciente con una
enfermedad neuromuscular. La escala incluye 32 items, estaticos y dinamicos, que se
valoran en decubito, sedestacion o bipedestacién y se clasifican en tres dimensiones:

D1: Bipedestacion y transferencias: 13 items

D2: Capacidad motora axial y proximal: 12 items

D3: Capacidad motora distal: 7 items, 6 de los cuales permiten evaluar las extremidades
superiores.

Los items estan numerados del 1 al 32 y organizados en el orden por el que deben
realizarse. No estan clasificados por dimensién. La dimension de cada item esta
especificada en la tabla de puntuacion anexa.

Para facilitar el andlisis de la capacidad motora de los pacientes, se tiene en cuenta un
maximo de dos componentes de la funcién motora en la puntuacion de cada item. Por
ejemplo, en algunos items el evaluador puede controlar la amplitud de movimiento y la
resistencia y, en otros, la posicién de una articulacion y el paso de una posicion a otra.

El paciente que presenta una funcion limitada debido a contracturas, limitaciones
articulares o dolor obtiene la misma puntuacion que un paciente que no posee fuerza para
realizar el movimiento. Las limitaciones articulares impiden obtener una puntuacion
maxima en algunos items.

Puntuacién de los items
Cada item se califica de acuerdo a la escala de Likert de cuatro puntos:

0. No puede iniciar la prueba o no puede mantener la posicion inicial.

1. Realiza la prueba parcialmente.

2. Realiza de forma incompleta el movimiento requerido o lo completa, pero de forma
imperfecta (movimientos compensatorios, mantenimiento de la posicién por un periodo
de tiempo insuficiente, lentitud, falta de control del movimiento, etc.).

3. Realiza la prueba de forma completa y normal: el movimiento esta controlado,
dominado, dirigido y realizado a una velocidad constante.

Es importante considerar la posicion inicial o de partida. Si no se consigue esta posicion,

la puntuacién del item es 0. La puntuacion 3 corresponde a la realizacién del ejercicio por
una persona sana. Para la mayoria de los items, la puntuacion 2 corresponde tanto a un

13



ejercicio logrado con movimientos compensatorios o lentitud, como a una posicién que no
puede mantenerse durante el tiempo requerido, o a un movimiento realizado de modo
incompleto. La puntuacién 1 corresponde a un movimiento logrado parcialmente.

Los logros parciales pueden estar motivados bien por una posicién inicial que no puede
mantenerse a consecuencia de retraccion o anquilosis, bien por debilidad o dolor que
limitan la amplitud del movimiento o el mantenimiento de la posicion para aquellos items
en los que el tiempo es un factor a tener en cuenta. Si un paciente se niega a realizar un
item, si se olvidé realizarlo, o si las condiciones del examen no permiten que el item se
lleve a cabo de una forma segura, la puntuacion del mismo es 0. La negativa a realizar un
item debe consignarse en el espacio destinado a los comentarios en la tabla de
puntuacion.

El paciente puede realizar dos intentos para obtener la puntuacién de cada item. El
evaluador debe proponer el segundo intento si piensa que el paciente puede lograr una
mejor puntuacion que la obtenida en el primero. Se anotara el mejor resultado. Si hay
duda entre dos puntuaciones, debe optarse por la mas baja de ambas.

Es posible calcular una puntuacion total y una puntuacion para cada una de las tres
dimensiones de la MFM. Los resultados se expresan como porcentaje en relacién con la
puntuacion maxima®.

Hasta el momento, no ha sido validada en menores de seis afios, por lo cual Lattre et al.
realizaron la construccion de una forma corta de la MFM en 190 nifios sanos de 2 a 6
anos de edad, completando la escala en un tiempo promedio de 18.4 + 6.3 minutos con
una cooperacion optima en 88% de ellos. Se excluyeron 12 items en los cuales menos del
80% de los nifios, logré la méaxima puntuacion, conservando la proporcién de items en
cada dimension®,
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Calidad de Vida (CV) en pacientes con Enfermedades Neuromusculares

La Organizacién Mundial de la Salud define la calidad de vida como “la percepcion que un
individuo tiene de su lugar en la existencia, en el contexto de la cultura y del sistema de
valores en los que vive y en relacion con sus objetivos, sus expectativas, sus normas, sus
inquietudes. Es un concepto amplio, influido por la salud fisica del sujeto, su estado
psicolégico, su nivel de independencia, sus relaciones sociales, asi como su relacién con
los elementos esenciales de su entorno”. En 1992, Borthwick y Duffy ampliaron el
concepto de CV a cuatro caracteristicas: a) las condiciones de vida de una persona, b) la
satisfaccibn experimentada por la persona con dichas condiciones vitales, c¢) la
combinacion de componentes objetivos y subjetivos, es decir, CV definida como la calidad
de las condiciones de vida de una persona junto a la satisfaccion que ésta experimentay,
d) la combinacién de las condiciones de vida y la satisfaccién personal ponderadas por la
escala de valores, aspiraciones y expectativas personales®.

Entre las ciencias de la salud, los avances de la Medicina han posibilitado prolongar la
expectativa de vida. Ello ha llevado a poner especial acento en un término nuevo:
“Calidad de Vida Relacionada con la Salud”, como un modo de referirse a la percepcion
gue tiene el paciente de los efectos de una enfermedad determinada o de la aplicaciéon de
cierto tratamiento en diversos ambitos de su vida, especialmente de las consecuencias
que provoca sobre su bienestar fisico, emocional y social*.

La aplicaciéon de escalas de CV es util para obtener el punto de vista de los pacientes en
el efecto de una enfermedad en todas las areas de la vida, para valorar la efectividad de
un tratamiento y su medicion cualitativa o cuantitativamente.

Los estudios de CV en enfermedades neuromusculares han mostrado que los sujetos que
presentan debilidad progresiva con disminucion de la movilidad consideran que su CV es
dependiente de su bienestar psicosocial mas que de su funcion motora en comparacion
con personas no discapacitadas®.

Segun Brostrom et al. (2005), los individuos con discapacidad en la movilidad consideran
poco importantes las habilidades fisicas de las cuales carecen en comparacion con
individuos no discapacitados®.

En el 2004 se realiz6 un estudio en adultos con distrofia de cinturas, distrofia
facioescapulohumeral, distrofia de Becker y distrofia metabdlica. El objetivo fue analizar la
CV utilizando el indice de Bienestar Psicologico General y el Perfil de Impacto de la
Enfermedad. Los resultados demostraron que la discapacidad funcional progresiva se
relaciona con un menor nivel de independencia en AVD y que la progresion de la
enfermedad tiene una influencia negativa en la CV*.

La percepcion de CV deficiente o baja, se correlaciona con pacientes que presentan
sintomas de desesperanza, preocupacién ansiosa, minimizacién, comparacion social,
establecimiento de control sobre la vida diaria, realizacion de actividades con ayuda y
aceptacion de ayuda de otros®.
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CORRELACION CLINICA FUNCIONAL Y CALIDAD DE VIDA EN PACIENTES CON

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURA

Planteamiento del problema

¢ Existe una correlacion entre la funcién motora y los indices de calidad de vida en

los pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas?

Hipotesis

El deterioro de la funcidn motora se correlaciona con una disminucién en la calidad

de vida en pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas.

Objetivo General

Determinar la correlacion entre la funcién motora y la calidad de vida en pacientes

con Distrofia Muscular de Cinturas del Instituto Nacional de Rehabilitacién (INR).

Objetivos Especificos

» Evaluar la funcion motora de pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas.
» Evaluar la calidad de vida de pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas.

» Establecer una correlacion entre funcionalidad motora y calidad de vida.
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Justificacion

El Instituto Nacional de Rehabilitacion se constituye como un centro de referencia
a nivel nacional, en la atencion de enfermedades que producen discapacidad. En
la Clinica de Distrofias observamos una elevada frecuencia de pacientes con
Distrofia Muscular de Cinturas, con una amplia variabilidad en la expresién de la
enfermedad; sin embargo, todas comparten caracteristicas clinicas, lo cual permite
diagnosticarlas. Lo anterior, dificulta el analisis cuantitativo del deterioro funcional
asi como la medicion del impacto de la enfermedad en la calidad de vida de los
pacientes y su familia. Estos aspectos no han sido evaluados y correlacionados
dentro de la Institucion, lo cual motiva la realizacion de este protocolo de estudio.

La escala SF-36 (Evaluacion de CV Forma Abreviada con 36 preguntas) es una
herramienta genérica estandarizada que permite valorar la CV'. Por otra parte,
recientemente se ha publicado la Escala de Medicién de la Funcién Motora que
permite una aproximacion especifica de la funcionalidad en pacientes con Distrofia
Muscular de Cinturas, empleada en distintas partes del mundo, por lo cual nos

interesa iniciar su aplicacion dentro del INR.
Mediante la identificacion de los factores determinantes de la calidad de vida,

pretendemos contribuir al programa de rehabilitaciéon integral que cubre las

necesidades de esta poblacion.
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Metodologia del estudio

Disefio o tipo de estudio: descriptivo, transversal y observacional.

Poblacion de estudio: pacientes con diagndstico clinico de Distrofia Muscular de

Cinturas atendidos en la Clinica de Distrofias del Instituto Nacional de

Rehabilitacion.

Criterios de seleccion

a) Inclusion

Pacientes con diagndstico clinico de Distrofia de Cinturas definido mediante
antecedentes familiares, debilidad muscular progresiva y de distribucion
proximal (cinturas escapular y pélvica) principalmente, que puede
acompafarse de hipotrofia o atrofia muscular, alteracion del patrén de la
marcha, elevacién de enzimas musculares, patron miopatico o mixto en el
estudio de electrodo de aguja, con o sin biopsia muscular con cambios
distréficos y deficiencia de alguna proteina.

Pacientes con edad igual 0 mayor a catorce afios.

Pacientes de ambos sexos.

Pacientes que acepten participar en el estudio.

b) Exclusién

Pacientes con retraso mental o afeccion cognitiva que impida la aplicacion
de la escala MFM o del instrumento SF-36 por ellos mismos.

Pacientes menores de catorce afios de edad.

Pacientes con debilidad muscular que no cumplan el resto de los criterios
para el diagnostico clinico de Distrofia Muscular de Cinturas.

Pacientes con diagnéstico previo de Distrofia Muscular de Cinturas, que al
ser evaluados se determina o sospecha un diagnéstico distinto

Pacientes citados que no acudan a la valoracion médica

Pacientes finados
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. Analisis estadistico

Estadistica descriptiva
- Media y desviacién estandar para variables cuantitativas.
- Caélculo de frecuencias para las variables cualitativas.
Correlacion Rho de Spearman

Andlisis de datos mediante el programa STATA 8.0

Recursos Humanos

- Pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas del Instituto Nacional de
Rehabilitacion.
- Médico Rehabilitador encargado de aplicar las escalas MFM y SF-36.

- Asesores y Autoridades del Instituto Nacional de Rehabilitacién.

Recursos Materiales

Una colchoneta o camilla amplia.

Cojines para colocar cdmodamente la cabeza y las extremidades.

Una mesa (regulable en altura, si es posible). La altura de la mesa debe permitir
que los antebrazos del paciente se apoyen sobre la mesa con una flexién de codos
de 90° cuando esté sentado.

Una silla (regulable en altura, si es posible). La altura de la silla debe permitir que
los pies del paciente toquen el suelo cuando esté sentado, con las caderas y las
rodillas con flexion de 90°.

Un pasillo de 10 metros que permita el libre movimiento del paciente.

Una linea trazada en el suelo de 6 metros de largo y 2 centimetros de ancho.

Un cronémetro.

Un CD pegado a una hoja de cartén o cartulina.

10 monedas de alrededor de 20 mm. de didmetro y 2 mm. de grosor.

Una pelota de tenis.

Un lapiz de punta blanda.

Manual del Usuario de la MFM (edicién 2007).

Hoja de puntuacion de la MFM.

Forma corta para la evaluacién de la calidad de vida (SF-36).

Programa STATA 8.0 para analisis estadistico de los resultados.
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Resultados

Se revisaron los expedientes clinicos de pacientes con diagnéstico de Distrofia Muscular
de Cinturas que han sido atendidos en la Clinica de Distrofias del Instituto Nacional de
Rehabilitacion. Con los datos obtenidos se realiz6 una base de datos con variables
clinicas y sociodemograficas de 187 pacientes atendidos desde 1992 hasta noviembre del
2009. Mediante llamadas telefénicas, se realiz6 la busqueda de pacientes que
suspendieron su seguimiento médico por mas de 3 meses, explicAndoles la importancia

de retomar su atencion médica e invitdndoles a participar en el presente estudio.

Se notificé la muerte de 9 pacientes, 4 refieren dificultad para asistir al Instituto por causas
propias de la enfermedad y 2 por falta de recursos econémicos, 2 pacientes son atendidos
en otra institucion o de manera particular, 7 pacientes refieren falta de interés en retomar
sus consultas médicas a pesar de explicarles la evolucion y complicaciones de la
enfermedad, 43 nimeros telefénicos son errdneos en el SAIH y en expedientes clinicos, y

el resto (66 pacientes) no fueron posibles de localizar via telefénica.

Se localizaron 54 pacientes, de los cuales asistieron 44 a la valoracion médica y se
excluyeron 14 pacientes (nueve por sospecha diagnéstica distinta a Distrofia Muscular de
Cinturas, tres por edad menor a 14 afios y dos por compromiso cognitivo). Se sometieron

a la aplicacién de escalas MFM y el instrumento SF-36 a 30 pacientes.

187
pacientes

9 finados

6 con dificultad para acudir

2 atendidos en otra institucién
7 falta de interés

109 no fue posible localizarlos

54 pacientes

10 no acudieron a la cita
14 fueron excluidos

30 pacientes

Figura 1. Pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas del INR
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De los 30 pacientes valorados, el 60% son mujeres y el 40% hombres, con edad promedio
de 29.7 + 11.9 afios, edad de inicio de la debilidad muscular a los 14.4 + 8.6 afos y

tiempo de evolucién de la Distrofia Muscular de 15.3 + 10.1 afios.

La escolaridad de los pacientes es 36.6% preparatoria, 36.6% secundaria, 13.3%
licenciatura, 6.6% carrera técnica y 6.6% primaria. En cuanto a su ocupacion el 30% son
estudiantes, 20% amas de casa, 13.3% comerciantes, 13.3% desempleados, 13.3%
obreros y 10% dedicados a la docencia. El 20% son casados, 76.6% solteros y 3.3%
viven en unioén libre. El 56.6% provienen del area metropolitana (40% del D.F. y 16.6% del

Estado de México) y el resto son foraneos.
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Gréfica 1. Nivel de escolaridad de pacientes con

Distrofia Muscular de Cinturas del INR

Gréfica 2. Ocupacion de los pacientes con

Distrofia Muscular de Cinturas del INR
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Grafica 3. Estado civil de los pacientes con

Distrofia Muscular de Cinturas del INR

Gréfica 4. Lugar de residencia de los pacientes con

Distrofia Muscular de Cinturas del INR

Se detecté un 36.6% de pacientes con antecedentes familiares de la enfermedad o de

debilidad muscular progresiva en estudio, siendo 54.4% de parentesco hermanos.
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En cuanto al nivel socioeconémico, el 66.6% de los pacientes estudiados, pertenece al
nivel 2 asignado por el servicio de Trabajo Social, el 16.6% pertenecen al nivel 1, 10% al

nivel 3y 6.6% al nivel 4.

Los niveles de CK se cuantificaron en promedio en 3,318 U/L. Al ser sometidos al estudio

con electrodo de aguja, se reportd un patrén miopatico en el 73.3% y mixto en el 26.7%.

La biopsia muscular se realiz6 en el 90% de los pacientes estudiados. En el 14.8% fue
posible confirmar la deficiencia de disferlina y en 3.7% de los pacientes, deficiencia de
calpaina. Hasta el momento se encuentra pendiente el resultado del 33.3% de los
pacientes, 11.1% fueron realizadas en el Instituto Nacional de Ortopedia (anteriormente
ubicado en la zona norte de la Ciudad de México), por lo cual se reportan cambios
distréficos mas no fue posible identificar la proteina deficiente y 37% fueron realizadas en
otras instituciones o de manera privada antes de recibir atenciébn médica en el Instituto
Nacional de Rehabilitacién. De manera conjunta con la Clinica de Distrofias, los pacientes
son atendidos por el servicio de Cardiologia y Rehabilitacion Pulmonar, ya que el 20% de
los pacientes presentan sintomatologia respiratoria y 6.6% sintomas cardiacos, en
quienes se diagnostico isquemia subepicardica y trastorno de la repolarizacion ventricular
por electrocardiografia, ambos con ecocardiografia normal, bajo control y seguimiento por

el servicio de Cardiologia.

El manejo farmacologico en los pacientes se lleva a cabo en el 26.6% mediante carnitina,
20% con carnitina y coenzima Q10, 10% con coenzima Q10 Unicamente. El 10% usa

Ortesis para asistencia de la marcha y el resto no se encuentra medicado.
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Gréafica 5. Tratamiento de los pacientes con

Distrofia Muscular de Cinturas del INR
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Al momento del diagnédstico de Distrofia
Muscular el 70% de los pacientes eran
independientes y el 30% dependientes
parciales. Observandose una
disminuciéon de la independencia del

23.4% y un incremento del 20% de los

dependientes parciales con la aparicion

Independiente Dep. parcial Dep. total

@ Al inicio de la enfermedad
B Actualmente

de 3.3% de dependientes totales.

Gréfica 6. Pérdida de independencia funcional

La funcién motora de los pacientes se evalué mediante la escala de Medida de la Funcion

Motora (Anexo 4), obteniendo un porcentaje promedio para cada una de las dimensiones

estudiadas en los pacientes: 1) Bipedestacion y transferencias: 39.1 + 26.2%, 2)

Capacidad motora axial y proximal: 83.3 + 15.8% y 3) Capacidad motora distal: 86.1 +

9.0%. Con un promedio total de 65.9 + 16.9% en los 30 pacientes estudiados.

La calidad de vida se evalud con el cuestionario SF-36 de manera autoaplicada. El cual
consta de ocho dominios: funcion fisica (28.5 + 24.0), rol fisico (51.6 + 43.5), dolor (34.7 +
26.4), percepcion del estado general de salud (62.2 + 11.3), vitalidad (51.3 + 9.6), rol
emocional (71.1 + 38.8), rol social (45.4 + 16.3) y salud mental (55.6 + 10.5).

Escala MFM

Dimension 1 39.1 + 26.2%
Dimensién 2 83.3+15.8%
Dimension 3 86.1 + 9.0%
Dominios de SF-36

Funcién fisica 28.5+24.0
Rol fisico 51.6 +43.5
Dolor 34.7+26.4
Percepcion de salud general 62.2+11.3
Vitalidad 51.3+9.6
Rol emocional 71.1 + 38.8
Rol social 454 +16.3
Salud mental 55.6 + 10.5

Tabla 1. Media y desviacién estandar de

la escala MFM e instrumento SF-36
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Cada pregunta del instrumento SF-36 se analiza mediante el enfoque Rand para obtener
un puntaje de 0 a 100 y conformar un promedio por dominio que se compara con rangos

establecidos para el tipo de poblacion estudiada.

Valores

Pacientes con normales para | Diferencia en
Dominios de SF-36 Distrofia Musc. hispanos puntuaciones
Funcion fisica 28.5+24.0 89.7 61.2
Rol fisico 51.6 +43.5 91.35 39.7
Dolor 34.7+264 79.7 45.0
Percepcioén de salud general 62.2+11.3 79.3 17.1
Vitalidad 51.3+9.6 62.3 11.0
Rol emocional 71.1+38.8 92.3 21.2
Rol social 45.4 +16.3 83.6 38.2
Salud mental 55.6 + 10.5 74.1 18.5

Tabla 2. Comparacién de dominios del instrumento SF-36 entre pacientes estudiados
con Distrofia Muscular de Cinturas del INR y pacientes hispanos sanos.
Al realizar la correlacién entre la funcion motriz y la calidad de vida mediante Rho de
Spearman se observa una tendencia a correlacion positiva entre la pérdida de la
bipedestacién y la capacidad de realizar transferencias con la funcién fisica autoevaluada
en la CV, ya que a medida que la primera variable incrementa, la segunda incrementa
también. La conservaciéon de la capacidad motora distal y la percepcién de un estado
general de salud aceptable muestran asimismo una tendencia a correlacion positiva. El
resto de las dimensiones estudiadas en la funcién motora y los rubros evaluados en la CV

no muestran correlacion.

Escala MFM

Dominios de SF-36 Dimensién 1 | Dimensién 2 | Dimensién 3

Funcidn fisica 0.59 0.42 0.42
Rol fisico 0.17 -0.18 -0.12
Dolor -0.15 -0.19 -0.07
Percepcion de salud general 0.30 0.17 0.63
Vitalidad 0.08 0.003 0.12
Rol emocional -0.03 -0.19 -0.17
Rol social 0.04 0.12 0.18
Salud mental 0.17 0.22 -0.10

Tabla 3. Correlacién de dimensiones de MFM con dominios de SF-36

24



Discusién

La Distrofia Muscular de Cinturas es una miopatia primaria manifestada por debilidad
progresiva de cinturas escapular y pélvica, traducida en un deterioro de la CV. En este
estudio se correlaciona la funcion motora determinada mediante la escala MFM y la CV a
través del instrumento SF-36. Los resultados demuestran que la pérdida de la
bipedestacion y la capacidad de realizar transferencias disminuyen la CV cifrada en
términos de la funcion fisica. En contraste, la funciébn motora distal mantiene una
percepcion aceptable del estado de salud aun cuando se ha perdido la capacidad de la
marcha, ya que el paciente es capaz de realizar por si mismo o con ayuda las principales
actividades de autocuidado. Segun Natterlund et al.,, el aumento de la discapacidad
involucra una mayor dependencia de otras personas, disminuyendo los niveles de
satisfaccion de 45 adultos estudiados con Distrofia Muscular progresiva. Este autor
comenta que la herramienta que contribuye en mayor proporcion a enfrentar una
discapacidad es tener “un espiritu combatiente”, mientras que el “ser fatalista” se
relaciona con un declive pronunciado de la funcién'; ademéas demuestra una correlacion
moderada entre la discapacidad y la calidad de vida, sin especificar la magnitud de dicha

correlacion.

Por otra parte, Stibgen reporta periodos de estabilidad funcional de hasta 23 afios en
pacientes con severo compromiso a hivel proximal, pero con una adecuada funcién

manual por la preservacion de la fuerza en masculos distales?.

Los aspectos de la CV con puntajes mas bajos fueron funcién y rol fisicos, dolor y rol
social, éste ultimo reportado de igual manera por Bostrom et al. en un estudio de 46
adultos con Distrofia Muscular donde investigaron la influencia de los factores
demogréficos relacionados con la CV>. A diferencia de este autor, nuestros pacientes
mostraron puntuaciones cercanas a valores normales en vitalidad y rol emocional. Cabe
destacar que empleamos un instrumento distinto para evaluar la CV, lo cual impide una
adecuada comparacién de estos resultados. Bdstrom subraya la repercusién de la edad
de inicio de la enfermedad y el estado civil en la CV: por una parte, los pacientes sin
pareja obtuvieron valores inferiores; por otra, entre mas joven se habia manifestado la
enfermedad, con las consecuentes menores probabilidades de llegar a tener pareja o

hijos, méas dificil era su situacién econdmica, tanto mientras dependian de sus padres,
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responsables de ellos, como cuando estos llegaban a fallecer y quedaban sin una

persona afectivamente ligada a ellos encargada de su sostenimiento.

Stiibgen encontré en el estudio mencionado previamente, que el grado de debilidad no se
correlaciona con la edad del paciente, como se esperaria en una miopatia con edades de
inicio variables; tampoco se correlaciona con la duracién de la enfermedad, mientras que
la progresién de la debilidad resulté estadisticamente significativa. A diferencia de las
mediciones realizadas por este autor (escala modificada de la British Medical Research
Council, escalas de Vignos y Brooke) resultaria de mayor utilidad y facilidad de aplicacion,
la escala MFM, permitiéndonos evaluar el deterioro motor y su intensidad a través del
tiempo. Stilbgen comenta que los pacientes que conservan la fuerza por algan tiempo,
muestran una rapida declinacion de la misma al ser comparados con quienes presentaban
mayor debilidad al inicio de la enfermedad llegando finalmente a niveles similares®; lo
anterior se puede explicar por la progresiva debilidad proximal con relativa estabilidad en
la fuerza distal, al igual que en la poblacion estudiada dentro del Instituto. Esto permite
explicar a los pacientes que la debilidad sera progresiva, pero que la velocidad del

deterioro se definird a través de la evolucion.

El mayor impacto en las actividades de la vida diaria (que indirectamente podemos
suponer como un factor integrante de la CV) se presenta cuando los pacientes pierden la
capacidad de bipedestacion y marcha. McDonald (2002) demuestra una correlacion

altamente significativa entre el deterioro de dichas actividades y la fuerza muscular®.

Grootenhuis et al. mencionan el concepto de “reaccion ante una enfermedad” para
abordar las implicaciones de una enfermedad crénica que modifican la personalidad de
los pacientes, el modo de autoevaluar su situacién personal y la percepciéon de sus
problemas. Los adultos, en especial los hombres, presentan emociones negativas tales
como sentimientos de agresividad y bajas puntuaciones en las escalas de CV con
respecto a la poblacién sana. El dolor se reporto Unicamente en el sexo masculino sin
asociacion con el tipo o severidad de la Distrofia Muscular, a diferencia de los resultados
obtenidos en nuestra poblacién, donde ambos sexos refirieron dolor. Lo anterior, coincide
también con los hallazgos reportados por Abresh et al. quienes demostraron que la
frecuencia y severidad del dolor en pacientes con Distrofias Musculares progresivas es

significativo®.
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La tendencia a una correlacidn positiva en ciertos aspectos de la funcion motora y CV de
nuestros pacientes coincide con los resultados de Grootenhuis et al. quienes comentan
que los pacientes en fases mas avanzadas de la enfermedad no necesariamente tienen
una CV peor’. En nuestro estudio es preciso aumentar el nimero de la muestra e incluir a
los pacientes que no acudieron por un deterioro motor severo, con el fin de conocer con
exactitud el compromiso en su CV en areas especificas, quiza distintas a las observadas
en los pacientes estudiados. La autora encontré diferencias en la funcién motora fina y el
rol social, mientras que nuestros pacientes no mostraron correlacién entre dichos
pardmetros (0.18). Nuestros resultados concordaron con Grootenhuis y Abresh en que la
severidad de la Distrofia Muscular no es un factor significativo que influya en la CV, ya
que la funcidn fisica de los pacientes se ha adaptado adecuadamente a las circunstancias

de su vida.

En un estudio con pacientes de 10 a 17 afios con enfermedades neuromusculares,
Vuillerot et al. comentan la importancia de determinar hasta qué punto el manejo
terapéutico compromete la satisfaccion de vida de los pacientes®; a diferencia de nuestra
poblacion con edad promedio de 29.7 + 11.9 afios, al compararlos con pacientes sanos
acordes en edad y sexo encontr6 que al evaluar la CV usando la escala VSP-A (Vecu
Sancté Percu par I"Adolescent), su puntaje era igual en vitalidad, imagen corporal y
bienestar psicoldgico; ademas mostraron puntajes mas elevados en desempefio escolar,
mientras que el Unico rubro donde se observaron valores por debajo fue en actividades
recreativas. Los pacientes con discapacidad severa expresaron puntajes mas elevados en
imagen corporal y desempefio escolar que los pacientes con discapacidad leve, lo cual
implica que los pacientes con discapacidad pueden llegar a estar satisfecho con sus vidas
a pesar de la discapacidad. Impresionan estos resultados en franco contraste con
nuestras expectativas desde el punto de vista médico: es necesario promover mayores

esfuerzos a evaluar sus percepciones y perspectivas.

De acuerdo a nuestro estudio y como comentan Bérard et al., el uso de la escala de
Medida de la Funcion Motora es una herramienta practica, reproducible, asequible a
nuestro medio, para evaluar a los pacientes con Distrofia Muscular de 6 a 62 afios y llevar

a cabo un seguimiento de su funcién motora durante la evolucion de la enfermedad®.
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Vuillerot et al. realizaron otro estudio sobre la evolucién motora de pacientes con Distrofia
Muscular de Duchenne; afirmaron que la escala MFM es capaz de predecir la pérdida de
la ambulacion un afio antes de que ocurra, interpolando un puntaje hipotético con la
dimensién 1 cuando ésta es menor a 50%, lo cual permite ofrecer una preparacion
emocional y un planteamiento cara a sus implicaciones econémicas a los pacientes y sus
familias'®. Este estudio se podria extrapolar a nuestros pacientes, a pesar de presentar un
diagnéstico distinto, ya que los pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne se
caracterizan por debilidad proximal y conservacion de la fuerza a nivel distal de manera
semejante a la Distrofia Muscular de Cinturas. Estos autores demostraron que la
dimensién 1 de la escala MFM es la mas informativa en pacientes ambulatorios; la
dimensién 2, en pacientes que han perdido la marcha y la dimensién 3 es de mayor

interés en fases mas avanzadas de la enfermedad.

Debido al rango o el recorrido de las edades estudiadas, la mayor parte de los pacientes
son estudiantes con miras a obtener un empleo que cubra sus necesidades econémicas y
les permita percibirse utiles dentro de una sociedad, lo cual exige en nuestro manejo
rehabilitatorio la valoracion del aspecto escolar/laboral. Dentro del mismo contexto, es
importante abordar el tema con la familia de las pacientes dedicadas al hogar, ya que va
disminuyendo progresivamente su participacion en las labores que les son propias,

generando dificultades que debilitan el apoyo familiar en lugar de fortalecerlo.

El 36.6% de los pacientes cuenta con antecedentes familiares positivos, lo cual indica la
valoraciéon por Genética, la busqueda intencionada de miembros afectados y la consejeria

genética como prioridad en estas familias.

El diagnéstico en los pacientes estudiados es prioritariamente clinico, asistido por niveles
enzimaticos musculares y electrofisiologia; su confirmacién mediante la identificacion de
la proteina deficiente por histoquimica no siempre es posible; ademas, en la actualidad en
nuestro pais el analisis de DNA es dificil de practicar; los tres factores anteriores crean la
necesidad de una evaluacién clinica detallada y orientada por niveles de CK como
comentan Gordon y Hoffmann (2001), con seguimiento continuo del deterioro motor con
una herramienta sencilla y rdpida como lo es la escala MFM. Esta opinién se encuentra en
contraste con la consideracion de Finsterer quien consideran la clinica como un auxiliar en

el estudio de esta patologia*.
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En este trabajo de investigacion decidimos la inclusion de pacientes con patrén mixto
(26.7%) en la electromiografia, ya que la presencia de elementos neuropaticos no
descarta el diagnostico de una miopatia, sino que refleja la cronicidad de la enfermedad
como se comento en los antecedentes. Estos hallazgos se han documentado hasta en un
35.5% en pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas de larga evolucion con patrén de
herencia recesivo, asociado a una deficiencia en la proteina RIP2 del complejo de
membrana en la fibra muscular, lo cual disminuye la capacidad del receptor de

neurotrofina p75 encargado de regular la sobrevivencia de la célula de Schwann'?.

Todo lo anterior nos permitié identificar las limitaciones de nuestro estudio. En primer
lugar, el tamafio de la muestra era reducido y las caracteristicas heterogéneas de la
poblaciéon estudiada (edad, severidad y tiempo de evolucién) pudieron sesgar los
resultados. Después, el estudio es transversal, lo cual impidié evaluar el deterioro motor a
través del tiempo y correlacionarlo con el deterioro en la CV, buscando identificar otros
factores determinantes de la misma. Tercero, el instrumento SF-36 es de tipo genérico, lo
cual no permitié la valoracion de aspectos especificos de la Distrofia Muscular de Cinturas
gue pudieran haber influido en la CV, como la autonomia en actividades de la vida diaria
(en particular higiene personal, uso de W.C. y alimentacién), la percepcion de
discapacidad, el impacto econdmico de la enfermedad, limitacion en actividades
recreativas, aspiracion a tener una pareja y/o hijos y sensacién de “ser utiles” a su familia
y a la sociedad. Por ultimo, es necesaria la validacion de una escala para pacientes con

enfermedades neuromusculares en México para poderla aplicar en un futuro.

Los factores determinantes de la CV de los pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas
identificados con la presente investigacion son la conservacion de la fuerza en musculos
distales, la sensacion de vitalidad y la percepcion del estado de salud. De modo que
enfocando los esfuerzos de la atencion interdisciplinaria en estos aspectos, se lograria
promover el mayor bienestar en las areas fisica, psicolégica, familiar y social de esta
poblacidn. Estos factores son independientes de la disponibilidad de estudios moleculares

que no modifican el manejo del paciente, como concluye Stibgen.
Durante la busqueda de pacientes, enfrentamos la dificultad de contar con ellos debido a

su imposibilidad de acudir al Instituto por causas propias de la enfermedad, dificultades

economicas o falta de apoyo familiar, lo cual exige la creacion de algun sistema o red
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extrahospitalario para facilitar la continuidad en su atencion, en particular, cuando

provienen del Interior de la Republica Mexicana.

Resulta de vital importancia, una oportuna deteccion de la Distrofia Muscular de Cinturas
para ofrecer un manejo rehabilitatorio interdisciplinario oportuno y adecuado, que permita
a los pacientes la adaptacion fisica, psicolédgica, familiar, escolar/laboral y social buscando

disminuir el impacto de la enfermedad en la CV.

Con el presente estudio, se propone una linea de investigacion que permita analizar

mediante estudios longitudinales, otros topicos de interés en esta poblacion, por ejemplo:

» La frecuencia aproximada de disferlinopatia, sarcoglicanopatia, calpainopatia en
nuestro pais en comparacion con la frecuencia reportada en la literatura internacional

para conocer nuestra propia epidemiologia de la enfermedad.

» La cuantificacion del deterioro funcional mediante la aplicacion de MFM a través del
tiempo y su correlacion con la edad de inicio de la enfermedad y los afios de evolucién
de la misma, ya que en este caso se realizd una descripcion transversal de la

poblacion.

» El presente estudio se limita a poblacion adulta, omitiendo el andlisis de factores
sociodemograficos, clinicos y evaluacion de la CV en poblacion pediatrica, de vital

importancia.

» El andlisis de la relacién entre el tiempo de evolucién y el deterioro de la funcién
motora. El deterioro funcional puede ser predicho tanto para extremidades pélvicas

como superiores.

» La relacion entre los niveles de enzimas musculares con el tiempo de evolucién, asi

como el deterioro funcional.
» La efectividad del tratamiento con carnitina, coenzima Q10 y otros suplementos

alimenticios que modifican la funcion motora e influyen en la CV (investigando el

efecto placebo que no se ha demostrado cientificamente).
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Los efectos en la funcibn motora, pulmonar y cardiaca de las terapias fisica,
ocupacional y programa de ejercicio para acondicionamiento, con el fin de mejorar la
CV manteniendo la locomocién y la integracion social de los pacientes con Distrofia
Muscular.

La identificacién de los factores que determinan el desempleo en pacientes con

Distrofia Muscular.

La evaluacion de la CV del cuidador primario y/o la familia de los pacientes.

La relacién entre el deterioro de la funcion fisica y la evoluciéon natural de la
enfermedad, el sedentarismo (fatiga y desacondicionamiento al ejercicio), la obesidad,
la falta de motivacion para moverse por el esfuerzo que supone, asi como, a largo
plazo, el riesgo de desarrollar enfermedades coronarias, obesidad, osteoporosis,
ansiedad y depresion.
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Conclusiones

Este estudio es el primero en describir las caracteristicas clinicas, sociodemograficas y
correlacionar la funciébn motora con la CV mediante instrumentos validados en espafiol,
en los pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas en el Instituto Nacional de

Rehabilitacion.

Los resultados del estudio indican la tendencia a una correlacion positiva entre la
capacidad de bipedestacion y transferencias y la CV en términos de funcion fisica, ya que
a medida que aumenta D1 ocurre lo mismo con la funcion fisica valorada a través de la
escala SF-36, en tanto que a medida que se conserva la funcibn motora distal se
mantiene una percepcion aceptable del estado de salud del paciente aun cuando haya

perdido la capacidad de marcha.

La escala MFM y la evaluacién de la CV mediante instrumentos validados en espafiol
para pacientes con Distrofia Muscular se pueden aplicar, registrar y actualizar facilmente
en una base de datos con la finalidad de identificar los cambios motores y en la CV de los
pacientes entre cada consulta médica buscando mejorar la comunicacién médico —
paciente y priorizar los aspectos que merecen atencion en cada visita, con la participaciéon
del equipo interdisciplinario. Ya que se utilizan de este modo en paises europeos y

pueden ser adaptados a nuestro pais.
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Anexo 1

CONSENTIMIENTO INFORMADO

YO (NOMBRE DEL(A) PACIENTE):

EDAD: EXPEDIENTE NO.:

Manifiesto que he sido informado/a sobre los objetivos de mi participacién en el Protocolo
de Investigacion titulado “Correlacion clinica funcional y calidad de vida en pacientes
con Distrofia de Cintura”, que se llevara a cabo en el Servicio de Electrodiagnéstico y
Enfermedades Neuromusculares del Instituto Nacional de Rehabilitacion.

Me fue explicado que el proyecto consiste en la aplicacion de la Escala de Medicion de la
Funcién Motriz (MFM) y la forma SF-36 para el estudio de la calidad de vida, que mi
participacién consistira en intentar realizar los 32 items de la MFM y contestar las
preguntas de la SF-36, los cuales seran evaluados por la Médico Residente Dra. Blanca
A. Arcos Orozco, responsable médico del proyecto.

También se me informd que en cualquier momento puedo negarme a participar, sin perder
mis derechos como paciente del INR y que mi participacion es ANONIMA Y
CONFIDENCIAL. Todos los datos que proporcione seran para fines de investigacion, con
la posibilidad de ser publicados en revistas de especializacion y expuestos en
conferencias cientificas, respetando el anonimato del paciente.

Al firmar esta hoja OTORGO MI CONSENTIMIENTO al personal del Instituto Nacional de
Rehabilitacién para realizar las pruebas necesarias para el desarrollo de este estudio,
incluyendo la toma de material fotografico o de video; para que todo el material sea
utilizado para cubrir los objetivos del proyecto y acepto que no habra remuneracion alguna
por el uso y publicacién de los mismos.

Paciente o familiar responsable Testigo 1

Testigo 2 Testigo 3

Dra. Rosa Elena Escobar Cedillo Dra. Blanca Angélica Arcos Orozco
Jefe del Servicio de Electrodiagnéstico y Responsable médico del proyecto

Enfermedades Neuromusculares

México, D.F., a
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Anexo 2

MEDICION DE LA FUNCION MOTORA
TABLA DE PUNTUACION

Paciente:

Registro:

Fecha de nacimiento: / /

Edad del paciente:

Edad de perdida de la marcha: / Fecha de evaluacion: / /

Todos los items poseen indicaciones especificas para cada puntuacion. La utilizacion de
estas indicaciones es imperativa para poder evaluar cada item.

ESQUEMA DE PUNTUACION:

0 = no puede iniciar la prueba o no puede mantener la posicién de partida.

1 = realiza parcialmente la prueba.

2 = realiza el movimiento indicado de manera incompleta, o completamente, pero de
forma imperfecta (compensaciones, duracion insuficiente de mantenimiento de la
posicion, lentitud, falta de control del movimiento, etcétera).

3 = realiza completa y «normalmente» la prueba, el movimiento es controlado, dominado,
dirigido y realizado a velocidad constante.

ITEMS:

1.

10.

11.
12.

ACOSTADO BOCA ARRIBA, CABEZA EN EL EJE: mantiene la cabeza en el eje,
después la gira completamente de un lado, después del otro.

ACOSTADO BOCA ARRIBA: mantiene la cabeza y la mantiene levantada.
ACOSTADO BOCA ARRIBA: doblando la cadera y la rodilla mas de 90° despegar el
pie del suelo.

ACOSTADO BOCA ARRIBA, PIERNA SUJETA POR EL EXAMINADOR: de la
posicién pie relajado en flexion plantar, realiza una flexién dorsal del pie a 90°
respecto a la pierna.

ACOSTADO BOCA ARRIBA: levanta una mano del suelo y la lleva hasta el hombro
opuesto.

ACOSTADO BOCA ARRIBA, MIEMBROS INFERIORES SEMI FLEXIONADOS,
ROTULAS EN EL ZENIT Y LOS PIES DESCANSANDO SOBRE EL SUELO: levanta
la pelvis, columna lumbar, pelvis y muslos alineados y pies proximos.

ACOSTADO BOCA ARRIBA: se gira boca abajo y despeja los miembros superiores
de debajo del cuerpo.

ACOSTADO BOCA ARRIBA: sin apoyo de los miembros superiores se sienta en el
suelo.

SENTADO EN EL SUELO: sin apoyo de los miembros superiores mantiene la estacion
sentado, después es capaz de mantener el contacto entre las dos manos.

SENTADO EN EL SUELO, UNA PELOTA DE TENIS SITUADA DELANTE DEL
SUJETO: sin apoyo de los miembros superiores se inclina hacia adelante, toca la
pelota y luego se endereza.

SENTADO EN EL SUELO: se pone de pie sin apoyo de los miembros superiores.

DE PIE: sin apoyo de los miembros superiores, se sienta en la silla manteniendo los
pies proximos.
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13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24,

25.

26.

27.
28.
29.
30.
31.
32.

SENTADO EN LA SILLA: sin apoyo de los miembros superiores y sin apoyo contra el
respaldo de la silla mantiene la posicién sentada, cabeza y tronco en el gje.

SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, CABEZA POSICIONADA EN
FLEXION: de la posicion cabeza flexionada completamente, levanta la cabeza y
después la mantiene levantada, movimiento y mantenimiento se hacen con la cabeza
en el gje.

SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA, ANTE-BRAZOS PUESTOS SOBRE LA
MESA, CODOS FUERA DE LA MESA: lleva a la vez las dos manos sobre la cima del
craneo, la cabeza y el tronco permanecen en el gje.

SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, EL LAPIZ SITUADO SOBRE
LA MESA: coge el lapiz con una mano, codo en extension completa al final del
movimiento.

SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA, DIEZ MONEDAS SITUADAS EN LA MESA:
coge sucesivamente y almacena diez monedas en una mano al cabo de veinte
segundos.

SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, UN DEDO PUESTO EN EL
CENTRO EN UN CD FIJO: realiza el giro completo del CD con un dedo, sin apoyo de
la mano.

SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, EL LAPIZ SITUADO SOBRE
LA MESA: coge el lapiz situado al lado de su mano, luego dibuja una serie continua de
bucles de 1 cm. de altura en un cuadro de 4 cm. de longitud.

SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, UNA HOJA DE PAPEL
SITUADA EN SUS MANOS: rompe la hoja doblada en cuatro, comenzando por el
pliegue.

SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, LA PELOTA DE TENIS
SITUADA SOBRE LA MESA: coge la pelota, luego gira su mano completamente
sujetandola.

SENTADO EN SILLA O SILLA DE RUEDAS, UN DEDO PUESTO EN EL CENTRO
DE UN CUADRADO FIJO: levanta el dedo y lo pone sucesivamente en el centro de
las ocho casillas del cuadro sin tocar el cuadrilatero.

SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, MIEMBROS SUPERIORES A
LO LARGO DEL CUERPO: pone a la vez los dos antebrazos y/o las manos sobre la
mesa.

SENTADO EN LA SILLA: se pone de pie, sin apoyo de los miembros superiores, los
pies préximos.

DE PIE, CON APOYO DE LOS MIEMBROS SUPERIORES SOBRE UN MATERIAL:
se suelta, luego mantiene la estacion de pie con los pies proximos, cabeza, tronco y
miembros en el gje.

DE PIE, CON APOYO DE LOS MIEMBROS SUPERIORES SOBRE UN MATERIAL:
sin apoyo de los miembros superiores mantiene levantado un pie durante diez
segundos.

DE PIE: sin apoyo, se baja o si inclina, toca el suelo con una mano, luego se levanta.
DE PIE SIN APOYO: realiza diez pasos hacia adelante sobre los dos talones.

DE PIE SIN APOYO: realiza diez pasos hacia adelante sobre una linea recta.

DE PIE SIN APOYO: corre 10 m.

DE PIE SOBRE UN PIE SIN APOYO: salta diez veces seguidas en el mismo sitio.

DE PIE SIN APOYO: sin apoyo de los miembros superiores llega a la posicion de
cuclillas, luego se levanta, dos veces seguidas.
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MFEFM

RESUMEN DE PUNTUACION

DIMENSION CALCULO DE LAS PUNTUACIONES EN % POR DIMENSION

D1. Estacion de pie y transferencias: Total Dimensibn 1= = X 100 = %
13x3 39

D2. Motricidad axial y proximal: Total Dimension2=__ = X100 = %
12x3 36

D3. Motricidad distal: Total Dimension3=___ = X100 = %
7x3 21

PUNTUACION TOTAL = total de puntuaciones X 100
32X3

= X100 = %
96

Cooperacion del paciente: nula__ media _ Optima _

Particularidades durante este examen MFM:
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Anexo 3

CUESTIONARIO DE SALUD SF-36
VERSION ESPANOLA 1.4 (junio de 1999)

INSTRUCCIONES:

Las preguntas que siguen se refieren a lo que usted piensa sobre su salud. Sus respuestas
permitirdn saber cémo se encuentra usted y hasta qué punto es capaz de hacer sus actividades
habituales. Conteste cada pregunta tal como se indica. Si no esta seguro/a de como responder a
una pregunta, por favor conteste lo que le parezca mas cierto.

Copyright 1995 Medical Outcomes Trust. All rights reserved.
MARQUE UNA SOLA RESPUESTA

1. En general, usted diria que su salud es:
1 Excelente

2 Muy buena
3 Buena

4 Regular

5 Mala

2. ¢,Como diria que es su salud actual, comparada con la de hace un afio?
Mucho mejor ahora que hace un afio

Algo mejor ahora que hace un afio

Mas o menos igual que hace un afio

Algo peor ahora que hace un afio

Mucho peor ahora que hace un afio

b wWwNPE

LAS SIGUIENTES PREGUNTAS SE REFIEREN A ACTIVIDADES O COSAS QUE USTED
PODRIA HACER EN UN DIiA NORMAL.

3. Su salud actual, ¢ le limita para hacer esfuerzos intensos, tales como correr, levantar objetos
pesados, o participar en deportes agotadores?
1 Si, me limita mucho
2 Si, me limita un poco
3 No, no me limita nada
4. Su salud actual, ¢le limita para hacer esfuerzos moderados, como mover una mesa, pasar la
aspiradora, jugar a los bolos o caminar mas de una hora?
1 Si, me limita mucho
2 Si, me limita un poco
3 No, no me limita nada
5. Su salud actual, ¢ le limita para coger o llevar la bolsa de la compra?
1 Si, me limita mucho
2 Si, me limita un poco
3 No, no me limita nada
6. Su salud actual, ¢le limita para subir varios pisos por la escalera?
1 Si, me limita mucho
2 Si, me limita un poco
3 No, no me limita nada
7. Su salud actual, ¢le limita para subir un solo piso por la escalera?
1 Si, me limita mucho
2 Si, me limita un poco
3 No, no me limita nada
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8. Su salud actual, ¢ le limita para agacharse o arrodillarse?
1 Si, me limita mucho
2 Si, me limita un poco
3 No, no me limita nada
9. Su salud actual, ¢le limita para caminar un kildmetro o mas?
1 Si, me limita mucho
2 Si, me limita un poco
3 No, no me limita nada
10. Su salud actual, ¢le limita para caminar varias manzanas (varios centenares de metros)?
1 Si, me limita mucho
2 Si, me limita un poco
3 No, no me limita nada
11. Su salud actual, ¢le limita para caminar una sola manzana (unos 100 metros)?
1 Si, me limita mucho
2 Si, me limita un poco
3 No, no me limita nada
12. Su salud actual, ¢le limita para bafiarse o vestirse por si mismo?
1 Si, me limita mucho
2 Si, me limita un poco
3 No, no me limita nada

LAS SIGUIENTES PREGUNTAS SE REFIEREN A PROBLEMAS EN SU TRABAJO O EN SUS
ACTIVIDADES COTIDIANAS.

13. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢tuvo que reducir el tiempo dedicado al trabajo o a sus
actividades cotidianas a causa de su salud fisica?

1 Si

2 No
14. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢hizo menos de lo que hubiera querido hacer a causa de
su salud fisica?

1 Si

2 No
15. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢ tuvo que dejar de hacer algunas tareas en su trabajo o
en sus actividades cotidianas a causa de su salud fisica?

1 Si

2 No
16. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢tuvo dificultad para hacer su trabajo o sus actividades
cotidianas (por ejemplo, le costé mas de lo normal) a causa de su salud fisica?

1 Si

2 No
17. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢tuvo que reducir el tiempo dedicado al trabajo o a sus
actividades cotidianas a causa de algun problema emocional (como estar triste, deprimido, o
nervioso?

1 Si

2 No
18. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢hizo menos de lo que hubiera querido hacer a causa de
algun problema emocional (como estar triste, deprimido, 0 nervioso)?

1 Si

2 No
19. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢no hizo su trabajo o sus actividades cotidianas tan
cuidadosamente como de costumbre a causa de algin problema emocional (como estar triste,
deprimido, o nervioso)?

1 Si

2 No
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20. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢hasta qué punto su salud fisica o los problemas
emocionales han dificultado sus actividades sociales habituales con la familia, los amigos, los
vecinos u otras personas?

1 Nada
2 Un poco
3 Regular
4 Bastante
5 Mucho
21. ¢ Tuvo dolor en alguna parte del cuerpo durante las cuatro Gltimas semanas?
1 No, ninguno
2 Si, muy poco
3 Si, un poco
4  Si, moderado
5 Si, mucho
6 Si, muchisimo

22. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢hasta qué punto el dolor le ha dificultado su trabajo
habitual (incluido el trabajo fuera de casa y las tareas domésticas)?

Nada

Un poco

Regular

Bastante

Mucho

abrhwWNPRE

LAS PREGUNTAS QUE SIGUEN SE REFIEREN A COMO SE HA SENTIDO Y COMO LE HAN
IDO LAS COSAS DURANTE LAS CUATRO ULTIMAS SEMANAS. EN CADA PREGUNTA
RESPONDA LO QUE SE PAREZCA MAS A COMO SE HA SENTIDO USTED.

23. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢, cuanto tiempo se sintié lleno de vitalidad?
Siempre

Casi siempre

Muchas veces

Algunas veces

Solo alguna vez

Nunca

24. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢.cuanto tiempo estuvo muy nervioso?
Siempre

Casi siempre

Muchas veces

Algunas veces

Sdélo alguna vez

Nunca

25. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢cuanto tiempo se sintié tan bajo de moral que nada
podia animarle?

Siempre

Casi siempre

Muchas veces

Algunas veces

Solo alguna vez

Nunca

nte las cuatro Ultimas semanas, ¢ cuanto tiempo se sintié calmado y tranquilo?
Siempre

Casi siempre

Muchas veces

Algunas veces

Sélo alguna vez

Nunca

DU WN PP

OO WNER

26. Dur

ocounhrwNrR2o0rwWNPR
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27. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢ cuanto tiempo tuvo mucha energia?
1 Siempre
2 Casi siempre
3 Muchas veces
4 Algunas veces
5 Sélo alguna vez
6 Nunca
28. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢ cuanto tiempo se sintié desanimado y triste?
1 Siempre
2 Casi siempre
3 Muchas veces
4 Algunas veces
5 Solo alguna vez
6 Nunca
29. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢ cuanto tiempo se sintié agotado?
1 Siempre
2 Casi siempre
3 Muchas veces
4 Algunas veces
5 Sélo alguna vez
6 Nunca
30. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢ cuanto tiempo se sinti6 feliz?
1 Siempre
2 Casi siempre
3 Muchas veces
4 Algunas veces
5 Solo alguna vez
6 Nunca
31. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢cuanto tiempo se sinti6 cansado?
1 Siempre
2 Casi siempre
3 Muchas veces
4 Algunas veces
5 Sélo alguna vez
6 Nunca
32. Durante las cuatro Ultimas semanas, ¢con qué frecuencia la salud fisica o los problemas
emocionales le han dificultado sus actividades sociales (como visitar a los amigos o familiares)?
1 Siempre
2 Casi siempre
3 Algunas veces
4 Solo alguna vez
5 Nunca
POR FAVOR, DIGA S| LE PARECE CIERTA O FALSA CADA UNA DE LAS SIGUIENTES
FRASES.
33. Creo que me pongo enfermo mas facilmente que otras personas.
1 Totalmente cierta
2 Bastante cierta
3 No lo sé
4 Bastante falsa
5 Totalmente falsa
34. Estoy tan sano como cualquiera.
1 Totalmente cierta
2 Bastante cierta
3 No lo sé
4 Bastante falsa
5 Totalmente falsa
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35. Creo que mi salud va a empeorar.

1
2
3
4
5

Totalmente cierta
Bastante cierta
No lo sé
Bastante falsa
Totalmente falsa

36. Mi salud es excelente.

arwWNBE

Totalmente cierta
Bastante cierta
No lo sé
Bastante falsa
Totalmente falsa
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de la Escala MFM aplicada a pacientes con Distrofia Muscular de Cinturas del INR

Anexo 4

ESTADISTICA DESCRIPTIVA

Pacientes Dimensioén 1 (%) Dimensioén 2 (%) Dimensién 3 (%) MEM- TOTAL (%)
1 66.7 100.0 95.2 85.4
2 30.8 97.2 81.0 66.7
3 2.6 47.2 81.0 36.5
4 74.4 97.2 90.5 86.5
5 59.0 91.7 100.0 80.2
6 28.2 69.4 85.7 56.3
7 15.4 88.9 81.0 57.3
8 15.4 61.1 71.4 44.8
9 12.8 72.2 85.7 51.0
10 53.8 97.2 76.2 75.0
11 76.9 100.0 100.0 90.6
12 15.4 72.2 90.5 53.1
13 15.4 58.3 61.9 41.7
14 12.8 86.1 71.4 53.1
15 53.8 94.4 90.5 77.1
16 69.2 91.7 90.5 82.3
17 71.8 80.6 95.2 80.2
18 48.7 97.2 90.5 76.0
19 2.6 72.2 76.2 44.8
20 7.7 55.6 85.7 42.7
21 35.9 94.4 85.7 68.8
22 12.8 55.6 81.0 43.8
23 64.1 100.0 90.5 83.3
24 69.2 88.9 95.2 82.3
25 48.7 86.1 90.5 71.9
26 12.8 72.2 85.7 51.0
27 76.9 97.2 95.2 88.5
28 15.4 94.4 76.2 58.3
29 71.8 100.0 95.2 87.5
30 30.8 80.6 90.5 62.5
Promedio y
Desviacién
Estandar 39.1+26.2 83.3+15.8 86.1+9.0 65.9 + 16.9

MFM: Medida de la Funcién Motriz.
Dimension 1: Bipedestacion y transferencias.

Dimension 2: Capacidad motora axial y proximal.
Dimension 3: Capacidad motora distal




RESULTADOS DE LOS DOMINIOS DEL CUESTIONARIO SF-36

Anexo 5

AUTOAPLICADO

Funcién Rol Percepcion Rol Rol Salud

Pacientes | Fisica | fisico | Dolor | de salud | Vitalidad | emocional | social | mental
1 70 100 10 62.5 45 33.3 37.5 60
2 5 0 0 54.2 25 0.0 50 60
3 5 75 325 79.2 55 33.3 375 60
4 70 75 0 62.5 60 100.0 62.5 68
5 35 0 45 75.0 60 0.0 375 48
6 45 75 0 66.7 50 100.0 12.5 56
7 35 100 0 54.2 65 100.0 62.5 44
8 0 50 55 54.2 40 0.0 375 56
9 0 0 0 58.3 60 66.7 62.5 36
10 25 50 325 41.7 55 100.0 50 64
11 15 0 67.5 70.8 50 100.0 87.5 60
12 0 0 45 62.5 45 100.0 375 60
13 10 100 45 33.3 60 100.0 25 64
14 15 75 65 45.8 35 100.0 12.5 56
15 90 100 10 66.7 45 100.0 50 56
16 60 75 42.5 75.0 60 100.0 50 76
17 65 100 225 70.8 45 100.0 50 56
18 20 25 0 83.3 55 33.3 25 52
19 20 0 70 62.5 45 100.0 62.5 40
20 5 0 90 75.0 55 66.7 62.5 56
21 35 100 0 50.0 40 100.0 30 64
22 20 0 325 66.7 50 100.0 50 48
23 30 75 55 66.7 55 100.0 45 60
24 40 0 75 70.8 45 33.3 375 24
25 15 100 32.5 70.8 65 33.3 37.5 60
26 15 0 65 54.2 45 100.0 62.5 64
27 50 100 225 66.7 45 100.0 375 56
28 15 75 35 58.3 60 100.0 62.5 64
29 5 0 40 58.3 60 33.3 375 60
30 40 100 52.5 50.0 65 0.0 50 40

Promedio
y

Desviacion | 285+ 516+ | 347+ 454 + 55.6 +
estandar 24.0 43.5 26.4 62.2+11.3 51.3+9.6 | 71.1+38.38 16.3 10.5
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