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RESUMEN

Introduccién. La Distrofia Miotdnica tipo 1 es la enfermedad neuromuscular mas
frecuente en el adulto, con una prevalencia de 1 caso por cada 8 000 personas. Siendo
la caracteristica clinica mas relevante la debilidad muscular progresiva, miotonia, atrofia
muscular y anomalias multisistémicas, causando el deterioro de la calidad de vida. Es
una patologia autosémica dominante caracterizada por la expansion anormal de
repetidos CTG en la region 3 de la proteina quinasa (DMPK) del gen en el cromosoma
19g. Las escalas para evaluar la funcion motora y calidad de vida determinan una

perspectiva Util para poder ofrecer una atencién multidisciplinaria efectiva.

Objetivo. Evaluar la funciébn motora con la escala de MIRS (Muscular Impairment Rating
Scale) junto con la escala MFM (Medida de la Funcién motora para las enfermedades
musculares) y evaluar la calidad de vida con la Encuesta de Salud SF-36, a los
pacientes con Distrofia Miotonica tipo 1, estableciendo un perfil multidimensional del

estado de salud para poder asirealizar un tratamiento rehabilitador precoz.

Material y métodos.

Se evaluaron a pacientes con diagndstico molecular de Distrofia Mioténica tipo 1 que
acudieron a la consulta en la Clinica de Enfermedades Neuromusculares en el Instituto
Nacional de Rehabilitacion. Se realizaron las evaluaciones clinicas con las escala de
MIRS y MFM y se aplico el cuestionario de calidad de vida a través de la Encuesta de
Salud SF 36. Se calcularon frecuencias absolutas y relativas para variables categéricas,
y promedios y desviacion estandar para variables continuas. Se realiz6 una correlacion
de Spearman para variables cuantitativas continuas y para el analisis se estratificaron
las variables de edad, tiempo de evolucién, sintomas, cronicidad y las escalas MIRS y
MFM. La variable MIRS se transformé en dummy (sin afeccién muscular y con afeccion
muscular) y se calculo la U de Mann-Whitney para establecer las diferencias entre los 2
tipos de afeccion muscular y la calidad de vida y entre la funcion fisica.



Resultados

Se evaluaron un total de 57 pacientes conformados por un 43.9% del sexo femenino y
56.1% del sexo masculino, con una edad méaxima de 75 afios, edad minima de 18 afios
y una mediana de 39 afios. La edad de inicio de sintomas con mediana de 23 afios y los
afios de evolucion con mediana de 12 afos. Solo 5 pacientes no presentaron sintomas
iniciales, los cuales se diagnosticaron positivamente solo por estudio molecular. Se
report6 un 8.8% con menos de 99 repeticiones de CTG y 91.2% mayor de 100 repetidos.
La escala MIRS evaluada mostré sin afeccién muscular al 12.3%, signos minimos
43.9%, debilidad distal 33.3%, debilidad distal leve a moderada con 8.8% y debilidad
proximal 1.8%. Se encontr6 una correlacion significativa (P <0.01) en diferentes
dominios de la calidad de vida con MIRS y MFM. Se encontr6 una correlacion
significativa en el dominio de funcion fisica de calidad de vida y afios de evolucion. No
se encontrd una correlacion significativa en el nimero de repetidos y edad de inicio de

los sintomas.

Conclusién

El resultado del presente estudio genera informacion de la calidad de vida en pacientes
en México diagnosticados en el INR, demostrando que mientras presenten mayor
afectacion de la funcion motora se observara mayor compromiso y disminucion de la
calidad de vida; y los factores més significativos correlacionados con menor puntuacion
en el SF36 fueron los que presentaron una mayor edad y mayor duracion de la
enfermedad



CAPITULO 1. ANTECEDENTES

La historia remota aproximadamente desde 1909, donde el neur6logo aleméan, Hans
Gustav Wilhem Steinert y los neurdlogos ingleses, Frederick Eustace Batten y H.P. Gibb,
describieron por primera vez una distrofia muscular caracterizada por debilidad
progresiva con miotonia, denominandola asi Distrofia Miotonica o Enfermedad de
Steinert. Actualmente se conocen ya dos mutaciones distintas que han llevado al

sindrome de Distrofia Miotdnica tipo 1 y tipo 2.

La Distrofia mioténica tipo 1 (DM1) es la enfermedad neuromuscular més frecuente en el
adulto', hereditaria de caracter autosémico dominante, con una prevalencia para los
japoneses en 1/20 000, caucasicos 1/8 000, en ciertas regiones de Canada 1/4 785, 15
es significadamente mayor en Gipuzkoa (Norte de Espafa), alcanzando hasta 300
pacientes por un millén de habitantes?®, y extremadamente rara en Africa con solo una
familia.® En México no se ha reportado en la actualidad un panorama epidemiolégico
sustentable, ya que los pacientes pueden no diagnosticarse o ser mal diagnosticados

durante afios, si no se reconoce como un miembro de una familia con DM1.%

La DM1 es un grupo de condiciones neurogenéticas con alteraciones de los repetidos
trinucléoticos, causada por una expansion anormal en el tamafio de la secuencia
repetida del triplete CTG en la region 3 de la proteina quinasa (DMPK) del gen en el
cromosoma 19913.3"*°. El hecho de que la regién mutada es transcrita pero no se
traduce implica que el RNA mutante puede jugar un papel importante en el proceso de la
enfermedad. ?* La expansion es inestable, es decir, que conforme transcurren las
divisiones celulares el nimero de repeticiones cambia, con gran cantidad de

repeticiones en los pacientes con DM.

La poblacion normal presenta alelos entre 5 a 34 repeticiones los cuales se heredan de
manera estable y posee una tasa de mutacion relativamente bajo, por otra parte los
premutados lo cuales presentan 35-49 repeticiones, tienen un rango que no es
clinicamente significativo, pero es genéticamente inestable, que puede causar la

expansion de repeticiones en generaciones posteriores para alcanzar el rango
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patologico.”® Mientras que los individuos afectados tienen de 50 a méas de 1000
repeticiones.”*° Asi como el nimero de repetidos aumenta, los signos y sintomas se
presentan méas predominantemente y la edad de inicio es méas temprana.® En general,
los pacientes con 50-150

Chromosome 19
q13.32

repetidos  se  encuentran . - ———cr—————h
clinicamente levemente
afectados, los que tienen 100-

1,000 repetidos se manifiestan Ll
P i 1S { 111 1 j I

como la presentacion clasica mil Wikl

de la enfermedad y en > 1,000 T - f G N
repetidos la forma congénita.

(Cuadro 1) (Magafia y Cisneros, 2011)

El gen se expresa principalmente en el masculo liso esquelético (union neuromuscular),
cardiaco (discos intercalados de los miocitos cardiacos vy fibras de Purkinje), en cerebro
y tejidos endocrinos. Existe un paralelo entre el patron de expresion del gen en los
diferentes tejidos y la forma fenotipica en que se manifiesta la enfermedad en los
pacientes. Por lo general, el fenotipo mas severo esta acompafiado de los alelos con
méas repeticiones.” La severidad tiende a incrementarse sucesivamente por
generaciones, un fenémeno llamado “anticipaciéon”, donde el evento terminal es la forma
congénita.”® Esta enfermedad es un trastorno multisistémico que se presenta en una

gran variedad de formas, tanto en hombres como en mujeres por igual.*

Los alelos paternos mutantes por lo general no superan los 1.000 CTG en los hijos,
mientras que la transmision materna con frecuencia da lugar a nuevas expansiones de
repeticiones mutantes mas alla de 1000 CTG en nifios con distrofia miotonica congénita,
por otro lado los alelos premutados tienen a expandirse en rango de mutacién mas

frecuentemente en la transmision paterna que materna?

La edad de inicio de los sintomas, varia dependiendo de la cantidad de expansiones de
repetidos’ , encontrando que los individuos con expansiones pequefias no se ha
determinado la edad de inicio, mientras si presenta grandes expansiones se expresan

clinicamente desde el nacimiento. (Cuadro 1)
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Cuadrol. Relacién de repetidos y edad de inicio.

Fenotipo Tamafio de repetidos Edad de inicio (afios)
Normal 5-34 No se aplica
Premutacion 35-49 No se aplica

DM leve 50-150 60-70

DM cléasica 100-1,000 10-30
Congénita >1,000 Desde nacimiento-10

Dentro del amplio espectro de sintomas clinicos, hay algunos fenotipos distintos de
acuerdo con la edad de apariciéon y el nimero de repeticiones CTG, ya que la forma de
presentacion desde minimamente afectados, como Unica presentacion las cataratas,

hasta otros que muestran una severidad importante de la enfermedad multisistémica.

Con base en esto se han establecido varias categorias clinicas:

l.- Asintoméatica

Il.- Leve: expresion de cataratas en adultos mayores de 40 afios. En algunos casos se
presenta debilidad muscular, miotonia, cataratas y diabetes mellitus durante la edad
media adulta tardia, los pacientes pueden tener una vida plenamente activa y normal.
[ll.- Clasica del adulto: se expresan los cambios distroficos y los rasgos neuromusculares
tipicos con miotonia al examen fisico o electromiografico en la adolescencia o temprano
en la vida adulta.Presentan debilidad muscular facial, masculos cervicales, debilidad
distal de las extremidades inferiores progresando a extremidades superiores, miotonia y
una gama de otros sintomas como cataratas, insuficiencia respiratoria,
hipersomnolencia, anormalidades endocrinas o gonadales y defectos de conduccion
cardiaca, iniciando tipicamente a principios de la vida adulta media, en la tercera o
cuarta década de la vida."®

IV.- Pediatrica: expresion <10 afos, los rasgos predominantes son retardo en el
desarrollo, debilidad facial y debilidad leve de extremidades, con coeficiente intelectual
bajo, alteraciones psiquiatricas y anormalidades cardiacas iniciales.

V.- Congénita: presentacién con problemas neuromusculares, usualmente severos,
claramente documentados al nacimiento, con antecedente prenatal caracterizado por
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polihidramnios y movimientos fetales reducidos por la disfuncién de actividad muscular,”
con alta tasa de mortalidad perinatal y aquellos pacientes que sobreviven a éste periodo
desarrollan el cuadro clinico clasico de la enfermedad con hipotonia, debilidad faringea,
artrogriposis, insuficiencia respiratoria, disminucion de la motilidad gastrointestinal,
pardlisis del diafragma, cataratas congénitas y anormalidades electrocardiograficas. Los
bebés que sobreviven presentan retraso en el desarrollo motor y con frecuencia son
retrasados mentales. Por lo general, los nifios afectados tienen un labio superior en
forma de V invertida, que es caracteristica significativa de debilidad facial bilateral. Es de

destacar que la miotonia no se observa en los primeros afios de la vida.”*

No obstante, la presencia de esta correlacion positiva, hay un traslape entre la longitud
del alelo y la categoria clinica, lo cual indica que el tamafio de la amplificacién no es
suficiente para predecir con certeza la severidad y forma de expresion de la
enfermedad.® El mecanismo molecular exacto por el cual ocurre la expansion es
desconocido, al igual que el mecanismo fisiopatoldgico para la degeneracion
multisistémica y aunque su base genética ya se ha dilucidado, muy poco se sabe sobre
el defecto celular responsable de las manifestaciones pleiotropicas de la enfermedad.

Por mucho tiempo, fue muy dificil disipar la manera en que la expansion del gen DMPK
causara esta afectacion multisistémica, por lo que por varios estudios se ha demostrado
gue el RNA-DM1 mutante se acumula en los nucleos, perturbando el “splicing” del ARN
y la expresiéon de genes a través del secuestro del “splicing” y los factores de

transcripcion, respectivamente.”

La presencia o ausencia de varios trastornos clinicos que se observan con frecuencia en
los sujetos DM (alteraciones respiratorias, ' diabetes, hipogonadismo, alteraciones
cardiacas como arritmias, ° cataratas y trastornos del suefio) no esta relacionada con el

namero de repeticiones de CTG.

El diagndstico es importante realizarlo adecuadamente, para predecir la severidad de la
enfermedad y recibir un tratamiento médico multidisciplinario de control. Inicialmente se
realizaba el diagnostico por caracteristicas clinicas, sin embargo la enfermedad
multisistémica y afecciones sintomatoldgicas variables causaban un diagnostico errbneo

en algunos casos. Actualmente el diagnostico inicial de sospecha se realiza con
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caracteristicas clinicas ya mencionadas con una historia clinica completa con
importancia en antecedentes familiares y estudios auxiliares muy utiles como la
electromiografia, donde se observan descargas miotonicas o alteraciones especfficas de
la enfermedad, donde es importante recalcar que estas descargas no se observan en la
infancia y que existen otras patologias asociadas a miotonia, por lo cual es una prueba
gue debe tomarse como de sospecha. La biopsia muscular se puede realizar aunque es
de poca importancia para establecer un diagnéstico certero, ya que se observa en
ambos tipos de DM las mismas caracteristicas histologicas, con fibras musculares
anguladas, atroficas o hipertroficas, fibrosis, ocasionalmente necroéticas con nucleo
localizado centralmente o grupos nucleares y aumento del numero de fibras musculares
intrafusales, por lo cual no existe una indicacién para realizarla a cabo como estudio
diagnostico en la DM, esto descrito en el Consorcio Internacional de distrofia mioténica
en el 2000. *

Los estudios de laboratorio como la concentracién de creatina quinasa sérica puede
encontrase ligeramente elevados, y en ocasiones normales si los pacientes se
encuentran asintomaticos. Por lo que el estudio confirmatorio es por medio de pruebas
de ADN con la determinacion del nimero de repetidos CTG a través del analisis
molecular nos permite detectar el 100% de los casos, ademas de discernir entre los

.>* En México todavia no

diferentes tipos de DM fortaleciendo el diagnéstico diferencia
existe un método Unico disponible para identificar de forma fiable y tamafio de todos los

rangos de ampliacién de los alelos en el locus DM1.%

No existe un instrumento o escala exacta que establezca la validez (Gold standard) para
la valoracion de la fuerza muscular y de la discapacidad funcional en la DM1. El
deterioro muscular ha sido clasificado de acuerdo a la reduccion de la capacidad de
trabajo o la exigencia de atencion meédica. En la DM1 estas dos caracteristicas son
complejas ya que pueden ser influenciados por la participacién muscular, asi como otros
factores tales como la somnolencia diurna, nivel educativo, personalidad y tipo de
trabajo. Por lo tanto se construyd el MIRS (Muscular Impairment Rating Scale — Cuadro
2), una escala de clasificacion ordinal basada estrictamente en la clinica muscular sin
hacer referencia a la repercusion funcional de la debilidad, la cual est4 en concordancia

con la progresion de la afectacién muscular distal hasta la progresion proximal. *
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Cuadro 2. Escala MIRS (Muscular Impairment Rating Scale)

Caracteristicas clinicas

1 Sin afeccién muscular clinica

2 Signos minimos: Miotonia, atrofia temporal o mandibular, debilidad facial,
debilidad de los flexores del cuello, ptosis, lenguaje nasal.

3 Debilidad distal: Sin debilidad proximal. Debilidad en extensores y flexores de
los dedos y muiieca. Debilidad en flexores de los pies.

4 Leve a moderada debilidad proximal. Debilidad en abductores de hombro,
flexores y extensores de codo. Debilidad en flexores de cadera y extensores
de rodilla.

5 Debilidad proximal severa. (MRC menor o igual -3/5). Debilidad en flexores de
cadera y extensores de rodilla. Debilidad en algunos grupos musculares en
miembro torécico.

La fuerza muscular se valora por la escala propuesta por el Medical Research Concil
modificada (MRC) que utiliza las calificaciones numéricas de 0-5 (Cuadro 3). El MRC es
ampliamente aceptado y utilizado con frecuencia, donde se puede observar que se
distinguen subclasificaciones para obtener una imagen clinica méas especffica,
incluyendo los arcos de movilidad articular como un parametro para cuantificar mas

facilmente el grado de fuerza muscular. *
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Cuadro 3. Escala modificada de” Medical Research Concil

Caracteristicas clinicas

0 No contraccién muscular

1 Contraccién muscular visible o palpable.

2 Movilidad articular activa, con eliminacion de la gravedad.

2-3 Movilidad articular activa contra la gravedad con menos del 50% factible

del arco de movilidad.

3 Movilidad articular activa contra la gravedad con mas del 50% factible del
arco de movilidad.

3-4 Movilidad articular activa contra resistencia con menos del 50% factible del
arco de movilidad.

4 Movilidad articular activa contra resistencia con méas del 50% factible del
arco de movilidad.

4-5 Movilidad articular activa contra la mayor resistencia con menos del 50%
factible del arco de movilidad.

5 Movilidad articular activa contra la mayor resistencia con mas del 50%
factible del arco de movilidad.

En la primera etapa de la enfermedad (Grado 1), los pacientes son asintomaticos y el
diagnostico de la DM1 se confirma por estudios electrofisioloégicos o por analisis de ADN,
sin observarse ninguna debilidad significativa en el examen muscular. La presencia de
miotonia clinica, debilidad facial, atrofia temporal, ptosis, voz nasal y la debilidad de los
flexores del cuello son las caracteristicas musculares de principios de DM1, los
pacientes que muestran estas caracteristicas sin debilidad en los miembros se agrupan
en el Grado 2. La presencia de debilidad de los flexores de los dedos se presenta muy
temprano en el curso de la enfermedad, a menudo sin ninguna otra debilidad distal
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importante, esta caracteristica sigue siendo incluida en el Grado 2. A medida que
progresa la enfermedad (Grado 3), los musculos distales de las extremidades superiores
e inferiores estan involucrados, particularmente los extensores y flexores de los dedos,
extensores Yy flexores de la mufieca y los flexores dorsales del pie. Del mismo modo, la
debilidad de los extensores del codo ocurre con frecuencia sin debilidad proximal, por lo
tanto, los pacientes que presentan esta debilidad proximal aislada permanecen en el
Grado 3. ' Una debilidad proximal se produce en las extremidades superiores
(abductores del hombro, flexores y extensores del codo) y/o en las extremidades
inferiores (flexores de la cadera, los extensores de la rodilla), junto con una debilidad
distal mas grave en pacientes clasificados en el Grado 4. Por ultimo, los pacientes
incluidos en el Grado 5 presentan una grave (MRC menor o igual a -3/5) debilidad
proximal, especialmente de los flexores de la cadera y extensores de la rodilla. De vez
en cuando, una debilidad proximal severa aparece en las extremidades superiores
(abductores del hombro, flexores del codo) antes de las extremidades inferiores. La
mayoria de los pacientes con un MIRS de 5 Grado necesitan una silla de ruedas para

desplazamientos cortos o largos y tienen dificultades para llevar a cabo las actividades.

La escala de MIRS refleja un deterioro progresivo muscular en los pacientes con DML el
cual es util para deteccion funcional de discapacidad y monitoreo de cambios en la
debilidad muscular, la cual es facil de aprender, realizar y requiere entre 10 a 15 minutos
para ejecutarla. Actualmente se utiliza de manera rutinaria para evaluacion en la
severidad de la enfermedad, asi como su clasificacion de pronostico dependiendo de la
de etapa establecida, ya que se han identificado pacientes con debilidad distal (Grado 3)
después de una evolucion de la enfermedad de 9 a 10 afios aproximadamente, se ha
notificado después con la progresion de 18 afios una debilidad proximal (Grado 4) y en
pacientes con debilidad proximal severa (Grado 5) después de un curso de enfermedad

de 27 afios.}

Por lo tanto, el MIRS carece de sensibilidad para detectar cambios sutiles en la fuerza
muscular, es util para controlar grandes etapas de la progresion de la DML, para estudiar
la historia natural de esta enfermedad, y para documentar las correlaciones con las

deficiencias de otros sistemas. *
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El descubrimiento de la Gross Motor Function Measure, tuvo lugar en 1992 cuando se
buscaba una herramienta para evaluar las consecuencias motoras de la neurocirugia
funcional en nifios con cuadriplejia espastica en Lyon. Esta util herramienta se usé de
forma habitual, para el seguimiento de los nifios con paralisis cerebral, asi como en otras
patologias como la atrofia muscular espinal infantil o las miopatias congénitas. Una vez
traducida, esta herramienta canadiense se convierte en la EMFG (Evaluation Motrice
Fonctionnelle Globale, Evaluacion Motora Funcional Global) y en el servicio de pediatria
de L'Escale en Francia se encarg6 de la formacion de personal para su utilizacion. La
EMFG esta adaptada a las deficiencias motoras de origen central con sus caracteristicas
propias y no al déficit motor derivado de la debilidad muscular. Son pocos los items que
evaltan la funcién de los miembros superiores y ninguno de ellos evalta la motricidad
distal. Las enfermedades neuromusculares necesitan una herramienta que evalle la
funcion motora axial, proximal y distal, y que, ademas, permita seguir la evolucion de la
funcibn motora en grupos de pacientes cualquiera que sea cual sea su grado de
afectacion. Por otra parte, se queria tener una escala adaptada tanto para nifios como
para adultos. Las conclusiones de su estudio, que fueron presentadas en Dijon (Francia)
en 1998, confirmaron la inexistencia de una herramienta clinica que permitiese la
evaluacion precisa, en el marco de las limitaciones funcionales motoras globales y
segmentarias y las capacidades motoras de los pacientes con alguna enfermedad
neuromuscular, la MFM (Medicion de la funcion motora para enfermedades

neuromusculares).

La MFM proporciona una medida numérica de la capacidad motora del paciente con una
enfermedad neuromuscular. La escala incluye 32 items, algunos de los cuales son
estaticos y otros dindmicos. Los diferentes items se valoran en las posiciones de
decubito, sedestacion o bipedestacion y se clasifican en 3 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. El paciente que presenta una funcion limitada debido a una o
mas retracciones tendinosas, limitaciones articulares o dolor obtiene la misma
puntuacién que un paciente que no posee fuerza para realizar el movimiento. Las
limitaciones articulares impiden obtener una puntuacion méaxima en algunos items. *°En

el anexo 1 se puede observar detalladamente esta escala de valoracion.
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La calidad y esperanza de vida es reducida en los pacientes con DM1 y depende de
manera muy significativa del fenotipo clinico. Los que manifiestan sintomas en edad
adulta tardia tienen una calidad de vida casi normal en la infancia y edad adulta
temprana, pero muchos se vuelven discapacitados por la quinta o sexta década de la
vida. Las infecciones respiratorias y debilidad del diafragma precipitan procesos de
insuficiencia respiratoria llevando a la muerte de manera abrupta. La muerte subita no es
infrecuente, principalmente por alteraciones cardiacas, por lo que puede ser prevenible
con controles cardioldgicos y si es necesario implantacion de marcapasos cardiaco. Las
alteraciones metabdlicas como diabetes mellitus, se puede mejorar la calidad de vida al
realizarse medicion anual de glucosa y concentracion de hemoglobina glucosilada con
un control nutricional adecuado. La edad media aproximada de muerte en pacientes con
edad de inicio adulto es entre 50 y 60 afios, y cuando los sintomas comienzan en la
etapa de la infancia, la esperanza de vida no se reduce necesariamente, pero las
complicaciones son mas comunes. En afectaciones congénitas, en los casos graves, la
mortalidad es alta durante las primeras horas y dias de vida, causada principalmente por
insuficiencia respiratoria. Posterior al periodo neonatal, el pronostico es mas favorable,
mostrando retraso del desarrollo global, pero logran caminar independientemente,
presentando en la segunda década de la vida, miotonia importante y sintomas clasicos
de la forma adulta con problemas de infertilidad y gastrointestinales, fallecen antes de la
edad de 30 afios, causada principalmente por cardiomiopatias y arritmias cardiacas.

La calidad de vida como forma de evaluacion, se presenta en encuestas que integran la
percepcion del estado de salud de los individuos en actividades de la vida cotidiana, este
ha sido objeto de un creciente interés por parte de la comunidad de investigadores de
los servicios de salud. El uso de instrumentos de recoleccion de datos que miden y
caracterizan el estado multidimensional de salud promete el acercamiento en relacién
médico-paciente, de forma tal que los pacientes tendran un nuevo marco de referencia
respecto a sus prestadores de servicios de salud y estos Ultimos podran juzgar la
efectividad del manejo de la poblacion atendida. Con reconocimiento para comparar el
estado de salud de las poblaciones de diferentes paises se requiere de instrumentos
estandarizados, en 1991 se inici6 el “Evaluacion internacional de la calidad de vida”
(International Quality of Life Assessment Project, IQOLA), para adaptar y probar la
aplicabilidad intercultural de un instrumento genérico denominado Encuesta de Salud
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SF-36 (Short Form 36 Health Survey). Inicialmente, este instrumento se usé en el
estudio de resultados médicos (Medical Outcomes Study, MOS), donde se demostré su
validez y confiabilidad; asimismo, se determinaron las normas de comparacién para la
poblaciébn de Estados Unidos de América. La SF-36 permite la evaluacion
multidimensional del concepto de salud e incluye aspectos de incapacidad, incomodidad
e insatisfaccion, componentes todos de la evaluacion de la calidad de vida relacionada
con la salud.”

La version autorizada de la SF-36 para su uso en México siguié un procedimiento
estandarizado de traduccion/retraduccion por expertos bilinglies; asimismo, se hicieron
andlisis por grupos focales representativos y se llevd a cabo una evaluacion formal dela
calidad de cada traduccion.*

La SF-36 evalla aspectos de la calidad de vida en poblaciones adultas (mayores de 16
afos). El producto de su aplicacion es la construccion de ocho conceptos o escalas de
salud resultado del promedio de la sumade las preguntas contenidas en el cuestionario.
Estos conceptos son: funcion fisica, rol fisico, dolor corporal, salud general, vitalidad,
funcion social, rol emocional y salud mental. Ademas de los ocho conceptos de salud, la
SF-36 incluye el concepto general de cambios en la percepciondel estado de salud
actual y en la del afio anterior. Describe la transicién de la percepcion respecto al

mejoramiento o empeoramiento del estado de salud.”

La SF-36 es un instrumento autoaplicado, contiene 36 preguntas y toma un promedio de
8 a 12 minutos para completarse. Por cada escala, las respuestas acada pregunta se
codifican y recodifican (10 preguntas), y los resultados se trasladan a una escala de 0
(peor salud) a 100 (mejor salud). En el anexo 2 se presenta una descripcion de las
escalas de salud y sus respectivas interpretaciones de acuerdo con resultados bajos o

altos por cada escala.”
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CAPITULO 2. METODOLOGIA
2.1. JUSTIFICACION

La DML es la enfermedad neuromuscular més frecuente en el adulto, encontrdndose en
el Instituto Nacional de Rehabilitacion una poblacion aproximada de 100 pacientes
detectados en un periodo aproximado de 5 afios, por lo que se observa ser un problema

de salud importante.

En México, no existe una informacién epidemioldgica reportando la prevalencia e
incidencia de esta enfermedad que nos permita conocer la magnitud del problema, sin
embargo se ha incrementado un mayor niumero de pacientes sin contar con el personal

capacitado por abordarlas adecuadamente en nuestro medio.

Esta enfermedad es un trastorno multisistémico que se presenta en una gran variedad
de formas, tanto en hombres como en mujeres por igual, donde su caracteristica clinica
mas relevante es la debilidad muscular progresiva, miotonia, atrofia muscular y
anomalias multisistémicas. Su forma de presentacion es variable, donde se ha
observado una dificultad para el analisis cuantitativo de funcién motora, asi como el
impacto de la enfermedad en calidad de vida de los pacientes y su correlacion genética
como predictor para pronostico clinico, el cual en nuestro medio es una limitacion muy

severa e importante.

Por lo que en México es alentador encontrar una correlacion importante en la evaluacion
de la funciéon motora y calidad de vida con la cantidad anormal del nimero repetidos
trinucledtidos, para demostrarnos una evolucion clinica mas certera y asi realizar un
manejo y tratamiento multidisciplinario temprano, dependiendo de la fase clinica
establecida y maximizar la funcién fisica y psicosocial permitiendo al paciente su
integracion a la sociedad.
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2.2. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

La Distrofia Miotonica tipo 1 es una enfermedad que causa debilidad muscular
progresiva, miotonia, atrofia muscular y anomalias multisistémicas, las cuales se ven se
ven severamente comprometida por la cronicidad y duracién de la enfermedad,
deteriorando progresivamente la calidad de vida ocasionando limitacion en la movilidad,

dificultad para llevar a cabo las actividades de la vida diaria.

Por lo que surge la siguiente pregunta de investigacion:

¢ La Distrofia Miotonica tipo 1 causa deterioro en la calidad de vida debido a la alteracion

funcional motora?
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2.3 HIPOTESIS.

A menor edad de presentacion clinica y mayor tiempo de evolucion de los sintomas

mayor deterioro en la funcionalidad y en la calidad de vida de los pacientes con Distrofia
Miotonica tipo 1.

Los pacientes con Distrofia Miotonica tipo 1 que presentan una debilidad proximal,
presentaran mayor deterioro en su calidad de vida en comparacion con los pacientes
que presentan signos minimos de la enfermedad.
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2.4. OBJETIVOS

2.4.1. Objetivo general

Determinar la correlacion entre la funcion motora y calidad de vida en pacientes con

Distrofia Miotonica tipo 1.

2.4.2. Objetivos especificos.

° Evaluar la funcion motora a los pacientes con Distrofia Mioténica tipo 1.

o Identificar los sintomas clinicos del paciente con Distrofia Miotonica tipo 1.¢
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2.5. DESCRIPCION DEL ESTUDIO

25.1.

Disefio del estudio

Se realiz6 un estudio transversal, observacional, exploratorio y descriptivo

2.5.2.

Descripcion del universo de trabajo

Pacientes con diagnéstico molecular de Distrofia Miotonica tipo 1, determinado por

expansion anormal de repetidos CTG en la region 3 de la proteina quinasa (DMPK) del

gen en el cromosoma 19q, en abril 2012 a mayo 2013 en el Instituto Nacional de

Rehabilitacion, Distrito Federal, México.

2.5.38.

2.5.4.

2.5.5.

Criterios de inclusion

Edad igual o mayor a 18 afos.

Cualquier género

Diagnostico molecular de Distrofia miotdnica tipo 1, con expansion anormal de > 50
repetidos CTG en la region 3 de la proteina quinasa D MPK.

Cualquier tiempo de evoluciéon

Criterios de exclusién
Cursar con otra alteracién miotdnica
Paciente son Distrofia Miotdnica tipo 2

Pacientes con debilidad muscular que no cumplan con los criterios para diagnostico
clinico de Distrofia mioténica tipo 1.

Criterios de eliminacion

Pacientes que no se termine de realizar las evaluaciones de funcion motora o
calidad de vida

Paciente finado.
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2.5.6. Procedimiento

Se incluyeron en el estudio a los pacientes con diagnostico molecular de Distrofia
Miotonica tipo 1 con autorizacion previa con carta de consentimiento informado y
aprobacion por parte del comité de investigacion y ética del INR. A los cuales se les
realiz6 una exploracion neuroldégica completa, analizando la fuerza y la presencia del

fendbmeno miotdénico.

En la evaluacion de la fuerza muscular se llevo a cabo la escala del Medical Research
Council (MRC), donde se consideran los siguientes grados: Grado 0: no se detecta
contraccién activa en la palpacion ni en la inspeccion visual. Grado 1: se ve o0 se palpa
contraccion muscular pero es insuficiente para producir el movimiento del segmento
explorado. Grado 2: contraccion débil, pero capaz de producir el movimiento completo
cuando la posicion minimiza el efecto de la gravedad. Grado 3: La contraccion es capaz
de ejecutar el movimiento completo y contra la accion de la gravedad. Grado 4: la fuerza
no es completa, pero puede producir un movimiento contra la gravedad y contra una
resistencia manual de mediana magnitud. Grado 5: la fuerza es normal y contra una
resistencia manual maxima por parte del examinador. Se utilizan los signos + y — junto al
numero asignado para afinar la valoracion entre dos grado.

Se realiz6 la evaluacion con la escala de MIRS para categorizar a los pacientes en uno
de los 5 grupos, incluyendo la deteccion de miotonia, atrofia en musculo temporal o
masetero, debilidad de los musculos del cuello, ptosis, lenguaje nasal, seis grupos
musculares proximales (abductores del hombro, flexores del codo, extensores del codo,
flexores de cadera, extensores de rodilla, flexores de rodilla) y cuatro grupos musculares
distales (extensores de mufieca, flexores de los dedos, dorsiflexores del tobillo, flexores
plantares del tobillo). Se definié6 debilidad muscular de acuerdo a la MRC con un

resultado de menor o igual a -3/5.
Posteriormente se realizé la evaluacion clinica MFM para funcion motora que incluye 32
items, algunos de los cuales son estaticos y otros dinamicos. Los diferentes items se

valoran en las posiciones de decubito, sedestacion o bipedestacion y se clasifican en 3
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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. Catalogandose cada resultado dependiendo de
cémo realiza la actividad, determinano: 0 : no puede iniciar la tarea o la posicion de inicio
no puede ser mantenida. 1 : inicia el ejercicio 2 : realiza incompletamente el movimiento
pedido o completamente pero de forma imperfecta (compensaciones, duracion del
mantenimiento de la posicién insuficiente, lentitud, mal control del movimiento...), 3 :
realiza completamente, « normalmente » el ejercicio, el movimiento es controlado,

dominado, dirigido, realizado a velocidad constante.

Por dltimo se aplicé el instrumento de calidad de vida a través de la Encuesta de Salud
SF 36 al grupo evaluado, evaluando ocho conceptos de salud resultado del promedio de
la sumade las preguntas contenidas en el cuestionario. Estos conceptos son: funcion
fisica, rol fisico, dolor corporal, salud general, vitalidad, funcion social, rol emocional y
salud mental. Al igual describe la transicién de la percepcion respecto al mejoramiento o
empeoramiento del estado de salud. Por cada escala, las respuestas acada pregunta se
codifican y recodifican (10 preguntas), y los resultados se trasladan a una escala de 0
(peor salud) a 100 (mejor salud).

Instrumentos de medicion

MIRS. Muscular Impairment Rating Scale.

MFM. Medicién de la funcion motora para enfermedades neuromusculares.

SFR36. Short- Form 36 Health Survey.

Todos los instrumentos se aplicaron y calificaron de acuerdo a sus guias establecidas.

2.5.7. Tamafio de muestra
Como la prevalencia de la distrofia muscular miotonica es muy baja, en este trabajo
incluimos a todas las personas que acudieron al INR con diagnéstico molecular que

cumplieran los criterios de inclusion establecidos.
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2.5.8. Descripcion de las variables de estudio y sus escalas de medicion

Variables independientes

Variable

Edad del
paciente

Edad inicio de
sintomas

Numero de
repetidos

Tiempo de
evolucion de la
enfermedad

Definicién Conceptual

Afos que trascurren a
partir de la fecha de
nacimiento

Sexo bioldgico con el que
se nace

Edad cuando inician los
sintomas caracteristicos
de la enfermedad
(debilidad muscular
progresiva, la miotonia, la
atrofia muscular y
anomalias
multisistémicas)

Cantidad de repetidos

Tiempo en afios desde el
diagnostico al momento
de ingreso al proyecto.

Definicién
Operacional

Afos cumplidos al
momento de la
aplicacion del
cuestionario

Femenino
Masculino

Afios cumplidos al
momento de inicio
de sintomas

Numero en
repeticiones

NUmero de afios

Unidad/
Valores

Escala de
Medicion

Cuantitativa

continua

Nominal Femenino

dicotomica _
Masculino

Cuantitativa Afos

continua

Cuantitativa Expansion

continua de tripletes

Cuantitativa Anos

continua
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Variables dependientes

Variable Definicion Definicion Escala de Unidad/ Valores
Conceptual Operacional Medicion
MIRS (Muscular Medicion del Medicion de las Cuantitativa  Puntuacion del de 1-5
Impairment Rating [lsEEllo](e] etapas de discreta ) »
Scale) muscular progresion del 1 = Sin afeccion
DM1 muscular
2 = Signos minimos
3 = Debilidad distal
4 = Leve a moderada
debilidad proximal
5 = Debilidad
proximal severa
MEM (Medicion de  JLYEle[[ei{e]gNe(= Medicion de los Cuantitativa Puntuacién en
ERZE Rl 6]=8 capacidades cambios de las continua porcentaje 0-100%
para las motoras capacidades
enfermedades funcionales de motoras
neuromusculares) W IR funcionales del
enfermedades paciente.
neuromusculares.
SF-36 (Short- Escala de Evaluacién Cuantitativa Puntuacién en
Form 36 Health valoracion de multidimensional  continua porcentaje 0-100%

Survey)

calidad de vida.

del concepto de
salud e incluye
aspectos de
funcion fisica, rol
fisico, dolor
corporal, salud

general, vitalidad,
funcion social, rol
emocional y salud
mental.
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2.6 ANALISIS ESTADISTICO

1. Se utilizé el estadistico apropiado de acuerdo al tipo de variable y escala de
medicion: se calcularon frecuencias absolutas y relativas (porcentajes) para
variables categoricas y promedios y desviacion estandar para variables continuas.

2. Correlacion de Spearman para variables de calidad de vida y funcion motora

cuantitativas continuas

3. Para el andlisis se estratificaron las variables de edad, tiempo de evolucion,

sintomas, cronicidad y las escalas MIRS y MFM

4. La variable MIRS se transform6 en dummy (sin afecciébn muscular y con afeccion

muscular)

5. Se calculé la U de Mann-Whitney para establecer las diferencias entre los 2 tipos de

afeccion muscular y la calidad de vida y entre la funcion fisica

6. Las escalas MIRS, MFM y SF36 se calificaron de acuerdo a los criterios
previamente establecidos (guias)
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CAPITULO 3. RESULTADOS

Se evaluaron un total de 57 pacientes con Distrofia Miotonica tipo 1, conformados por un
43.9% del sexo femenino y 56.1% pacientes del sexo masculino, con una edad méxima
de 75 afios, edad minima de 18 afios con una mediana de edad de 39 afios (Fig. 1). La
edad de inicio de sintomas se presentd con un maximo de 70 afios y minimo de 3 afos y
mediana de 23 afos, es importante destacar que se encontraron 5 pacientes sin
presentar sintomas iniciales, los cuales se diagnosticaron positivamente con estudio
molecular (Fig. 2). Los afios de evolucion se reportan con un méaximo de 41 afios,

minimo de 1 afio y media de 13 afios (Fig. 3).

12+
Meclia =40.35
Desviacion tipica =13.264
M =57

109

5=

Frecuencia

4

Edad

Figura 1. Andlisis descriptivo de frecuencias en la edad.
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Meglia =25.81
Desviacion tipica =13.256
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Figura 2. Andlisis descriptivo de frecuencias en la edad de inicio de sintomas.
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Figura 3. Andlisis descriptivo de frecuencias en afios de evolucion.



A partir del estudio molecular, se divide de acuerdo al numero de repetidos CTG en menor
de 99y por encima de 100. Encontrando un 8.8% de todos los pacientes con menos de 99
y 91.2% mayor de 100 repetidos (Fig. 5).

100 ~

60 -
E>100

40 1 H <99

Cantidad repetidos

Figura 5. Analisis descriptivo de frecuencias en cantidad de repetidos trinuclettidos CTG

La escala MIRS evaluada a los pacientes, mostrando resultados sin afeccién muscular
con 12.3%, signos minimos 43.9%, debilidad distal 33.3%, debilidad distal leve a
moderada con 8.8% y debilidad proximal 1.8% (Fig. 6).

MIRS

5077

40

(5
(=]
1

Porcentaje

[
(=]
1

T
Sin afeccion Signos minimos Dehilicad distal Debilidad leve a  Debilidad proximal
muscular clinica moderada distal

Figura 6. Andlisis descriptivo de frecuencias en escala evaluacion MIRS.
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La escala MFM realizada en los pacientes con DM1, muestra en la dimensiéon D1
(evaluaciéon de estacion de pie y transferencias — Fig. 7) una media de 75% y moda
97%, en la dimension D2 (motricidad axial y proximal — Fig. 8) con una media de 92% y
moda 100%, en la dimension D3 (motricidad distal — Fig. 9) con media de 90% y moda
100%. Y el global de las dimensiones D1-D3 con una media de 85% y moda de 98%
(Fig. 10).

Frecuencia

i
w
@

Porcentaje D1

Figura 7. Andlisis descriptivo de frecuencias en porcentaje de D1.
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Figura 8. Andlisis descriptivo de frecuencias en porcentaje de D2.
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Figura 9. Andlisis descriptivo de frecuencias en porcentaje de D1.
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Figura 10. Analisis descriptivo de frecuencias en porcentaje de D1.

Al realizar el andlisis para identificar la correlacion entre los dominios e la calidad de vida
y la funcion motora se encontré una correlacion significativa (P <0.01) en diferentes
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dominios de la calidad de vida con MIRS y MFM, como también se encontré una

significancia en el dominio de funcion fisica de calidad de vida y afios de evolucion.
No se encontré una correlaciéon significativa de la calidad de vida con el nUmero de

repetidos y edad de inicio de los sintomas (Tabla 1).

Tabla 1. Correlacién de calidad de vida con MFM, MIRS, nimero de repetidos, edad de

inicio y afios de evolucion.

Funcién Rol Salud Vitalidad Funcion Rol Salud

Fisica Fisico general Social Emocional mental

0.725* 0.367* 0.445* 0.428**  0.394*  0.327**

0.570* 0.481* 0.271* 0.390* 0.310*  0.268*  0.242 0.093
0.427** 0.247 0.107 0.275* 0.201 0.090 0.090 0.057
0.700*  0.528* 0.312* 0.419* 0.384*  0.337*  0.295* 0.123
-0.458* -0.331* -0.193 -0.290* -0.181 -0.110  -0.164 0.046

-0.091 -0.124 -0.128 -0.145 -0.108 -0.109 -0.140 -0.113
-0.014 -0.123 -0.177 0.145 -0.044 -0.186  -0.102 -0.056
inicio

Afos -0.390** -0.092 -0.026 -0.207 -0.269 0.002 0.029 -0.153

-7z

evolucion

** P=0.01 bilateral Correlacién Spearman
* P=0.05 bilateral
MFM: D1: Estacion de pie y transferencias, D2: Motricidad axial y proximal, D3: Motricidad distal .
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Al estratificar la escala de MIRS en pacientes sin afeccion y con afeccion se encontraron
diferencias significativas entre los dos grupos en las siguientes dimensiones de la
calidad de vida: funcion fisica, rol fisico, salud general y vitalidad. (Tabla 2).

Tabla 2. Diferencias en calidad de vida con los pacientes que presentan afeccion clinica
contra los que no presentan afeccién clinica.

MIRS 1 MIRS 2-5 Valor P
Sin afeccién Con afeccion
N=7 N=50

Funcién fisica 43.29 27.00 0.015*

[FEeEe |

44.79 26.79 0.006*
31.43 28.66 0.675
44.93 26.77 0.007*
415 27.25 0.033*
38.71 27.64 0.094
37.07 27.87 0.152
31.36 28.67 0.688

Variable agrupamiento: Dummy MIRS
Estadistico: U de Mann Whitney p<0.05

En la estratificacion de la escala de MIRS en pacientes sin afeccion y con afeccion se
encontraron diferencias significativas entre los dos grupos con la evaluacion de la
funcién motora (MFM) en las tres dimensiones (Tabla 3).



Tabla 3. Diferencias en la funcibn motora con los pacientes que presentan afeccion

clinica contra los que no presentan afeccion clinica

Rango promedio

MIRS 1 MIRS 2-4 Valor P
Sin afecmon Con afeccion
N=50

46 43 26.56 0.003*

45.00 26.76 0.004*

44.50 26.76 0.005*

Total global 47.93 26.83 0.001*

Variable agrupamiento: Dummy MIRS
Estadistico: U de Mann Whitney p<0.05
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CAPITULO 4. DISCUSION

El este estudio se demuestra la correlacion importante entre la funcion motora y calidad
de vida en pacientes con Distrofia Miotdnica tipo 1, donde la edad de inicio de los
sintomas, tiempo de evolucién y cantidad de repetidos repercuten de manera importante

en los resultados.

Encontrando que el género masculino era el mayor afectado, con mayor pico de
frecuencia a los 39 afos, con edad de inicio promedio de 23 afios y con una media de
13 afios para afios de evolucion. Las evaluaciones de escala de MIRS con mayor
frecuencia el Grado 2 (signos minimos) hasta un 43.9%, y en la MFM con global de las
dimensiones D1-D3 con una media de 85%.

En los pacientes con enfermedades neuromusculares se ha observado que tienen un
compromiso en la calidad de vida debido a factores fisicos y psicosociales, donde lo
pacientes con DM tipo 1 presentan una mayor afeccion con la capacidad de caminar,
moverse y realizar tareas manuales®, nuestro estudio demuestra una afectacion
importante en todos los dominios la calidad de vida mayor predominio del dominio de
vitalidad y salud general, al igual que el estudio realizado por Araljo donde determino
gue los pacientes con DM tipo 1 mostraron peores resultados en todos los ambitos de
calidad de vida a excepciéon de la salud mental en comparacion con los valores en

sujetos sanos, correlacionando sus resultados con Antonini y Ford.

Se encontrd una correlacion significativa entre la escala MIRS en los diferentes dominios
de la calidad de vida, demostrando al igual en el estudio realizado por Peric a 120
pacientes, donde mientras mayor afectado se encontraba el paciente por debilidad
muscular, mayor afectacion de calidad de vida presentaba, mostrando a la escala MIRS
como un significante predictor de puntuacion baja de SF36.’

Nuestros pacientes mostraron que los afios de evolucion de la enfermedad reflejaron

una mayor afectacion en la evaluacion final de calidad de vida en el dominio de funcién

fisica y evaluacion de la funcion motora, coincidiendo con los resultados del estudio
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realizado por Antonini y colaboradores reportando que la calidad de vida esta
influenciada negativamente por la gravedad y la duracién de la enfermedad.?®
Demostrando al igual por Peric que los factores mas importantes que correlacionan una
mejor puntuaciéon en el SF36 fueron los que presentaban una menor edad, menor

duracién de la enfermedad.?’

No se ha presentado estudios previos reportando la funcion motora con MFM,
MIRS y calidad de vida en relacién con los pacientes de DM1, donde en nuestro
estudio se observa una correlacién significativa entre varios dominios de calidad

de vida y debilidad muscular.

La fortaleza de nuestro estudio es que presenta una muestra de buen tamafio, se
control6 la variabilidad interobservador porque solo una persona realiz6 todas las
mediciones, se cuido el registro y baseado de los datos y generd conocimiento
novedoso de estos pacientes que no se habia reportado con anterioridad.
Nuestra debilidad es que no se pudo confirmar genéticamente la cantidad exacta
de repetidos trinucléotidos y no se pudo verificar la comorbilidad de los
pacientes, los cuales serian de gran importancia para realizar una valoracién
integral para futuras investigaciones y fortalecimiento del trabajo, como lo
describe Pruna en su estudio, demostrando una correlacion importante en la
aparicion de complicaciones clinicas a la presencia de un resultado disminuido

en la evaluacion motora MFM.%8
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CAPITULO5. CONCLUSION

La Distrofia Miotonica tipo 1 es la enfermedad neuromuscular mas frecuente del adulto,
donde nuestro objetivo como médico rehabilitador no es curar a los pacientes, sino
amentar su funcionalidad, sus capacidades, interaccion social e independencia, donde
los mejores resultados se obtienen al realizar un tratamiento oportuno. En México no se
ha reportado en la actualidad un panorama epidemiol6gico sustentable, el resultado del
presente estudio genera informacién de la calidad de vida en pacientes en México
diagnosticados en el INR, demostrando que mientras presenten mayor afectaciéon de la
funcién motora se observara mayor compromiso y disminucién de la calidad de vida; y
los factores mas significativos correlacionados con menor puntuacion en el SF36 fueron
los que presentaron una mayor edad y mayor duracion de la enfermedad.
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CAPITULO 7. ANEXOS RELACIONADOS CON FORMATOS DE
RECOLECCION DE DATOS.

ANEXO 1.

MEDICION de la FUNCION MOTORA

en enfermedades neuromusculares
MFM

TABLA DE PUNTUACION

Apelidos, nombre

Fecha denacmientn: [ Edad del pacienie

im ™ ET B b

Fecha de la cvaluacion: Nombre del examanador

Cansancio ded pacwente al inkio de s prucha MFM respecto a su estado habitual (opmion ded paciente)
has en forma En su estado habitual 0 Mas cansado Mudiomas cansad o J

La MFM ¢s um escala de evaluacion preciss, estandanzadas, concebids v validads por &l grupo de

estudio MFM para medir las capacidades motoras funcionales de pacientes con enfermedades
mcwomuscalares. La evaluacon rejterads con b MFM en diferentes periodos, permate medir los
cambios de las capacadades motoras funconales del pacienic El ssquema de puntuacion gue sigue
debe servir como indicacidn general. Todos los items poseen indicaciones especificas para cada
puntuacion. La utdizac ion de cstas indicaciones s mperativa para poder evaluar cada tem. Todss
cstas mdicaciones cstan descritas en of Momal del uswano®
ESQUEMA DE PUNTUACION
0 = o puede niciar b prucha o no puede manterer la posicsdn de partida
|

-

realiza parcialmente o ejercicio

realizs el movimiento indicado de maners incompleta, o completamente pero de forms
mperfects (compensaciones, dursciin msuficiente de mantenmmiento de la posicion lentitud, falts
& control del movimienio etc)

i = realiza completamente, « normalmente » o gercicio, ¢l movimenio s mnlmbﬂa.
dommado, dngid v realzado a velocidad constanie




Tvems MEFM 32 (de 6 2 60 afes) € Ttems MFM 20 (nifio menor de 6 afios)

[ DX 3
1. @ ADDSTADO BOCA ARRIBA. CABEZA EN EL EJE mantime la caleza e o e oo
diemitde orad a comslatm ale da in lale v dosmiuie dd ofm (w
£ vk RrT o :
0 3
2, ACOSTADC BOCA ARRIBA: mantiens |a cabers ¥ I mantwme [evantada IJ o
cenma kT IJ |
O 2
0O 3
3 @ ADDSTADD BOCA ARRIBA: doblando la cadera vlarodill a mée de 907 an despemi o 0 o
e del el o (= |
e pikirad 0z
0 3
ladi> demecha 1z it ol
4. @ ACCETADD BOCA ARRIBEA. PERNA SUJETA POR EL EXAMINADOR: de |a
preacion g mlagde en feoen elmir. eadEa ona Nexicn doreal del me 8 WY mepecto a la 0o
M 01
‘ a 3
lado darecha IZguenda
5. 6‘ ACDSTADOD BOCA ARRIBA. levanta una mane de la camlla v la lleva hasta o oo
haseniloe s et o a
i kT 0o 2z
O 3
o -
6, @ ADDSTADD BOCA ARRIBA. MIEMBROS INFERIORES SEMI FLENONADOS. | O 0
ROTULAS EN EL ZENIT Y LOS FAES DESCAMNSAN SOBRE EL SUELC levaita |a pelvis. | O 1
codumma limbar selvie v miledos ahnoalos v e e inlos g 2
& cmmerakary v o 3
7. @ ACDSTADD BOCA ARRIBA: s wim boca abao v duspa a los membios sigamote de 0o
dizban dil ciareo 01
& evmrralaras a 2
| (= I
Ll e dergcha ) rpuerda LY
8 ACCETADD BOCA ARRIBA an apoy e di los membns aipanoses m aen a ol sele 0 o
o rkarys jj |
O 2
1 3
9. © SENTADD BN EL SUELD: an apove de 1o mianbros mperiorss mantiens s ¢etacion oo
eailale dorpiide = copal do mantene o oMbd e aitie [ 7 mace a
& et Ty s oo
g 3
1. @ SENTADD EN EL SUELD. UNA FELOTA DE TEMS SMMUADD DELANTE DEL O o
SUITETOY em apove de los i el oe siperiofe i md ma haca adelanme, wocd s pdota y isas (m
s amdenera a2
& cxmreraliary ) g 3
11.2) SENTADO EN EL SUELD: o pone de pie sin spovo de los miembeos spedores 0O o
¢ ek e D1
oz
0 3
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Items m D2 I
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B SO a
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0 3
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g 3
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CALCULO DE LAS PUNTUACIONES MFM 32% :

PUNTUACIONES EN %

D1. Estacion de pie v ransferencias Total Dimension 1 X 100

X 100 =

D2 Motricidad axial v proximal Total Dimension 2 X 100
36 36

® 100

D3 Motricidad distal Total Dimension 3 X 100

X 100

PUNTUACION TOTAL = Total de puntuaciones X 100 = X 1loo =

32X3 96

e %
e %
e %
g %
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ANEXO 2.

Conceptos

Funcion fisica

Rol fisico

Dolor corporal

Salud general

Vitalidad

Funcién social

Rol emocional

Salud mental

Transicién de salud notificada

No. de preguntas

10

Significado de los resultados

Bajo
Mucha limitacicn para realizar todas las activida-
des fisicas incluyendo banarse o vestirse debido
a la salud

Problemas con el trabajo u otras actividades dia-
rias como resultado de la salud fisica

Dolor muy severo y extremadamente limitante

Evalua la salud personal como mala y cree que
probablemente empeorara

Cansancio y agotamiento todo el tiempo
Interferencia frecuente y extrema con las activi-
dades sociales normales debido a problemas fisi-
cos y emocionales

Problemas con el trabajo u otras actividades dia-
rias como resultado de problemas emocionales
Sensacion de nerviosismo y depresion todo el

tiempo

Cree que su salud es mucho mejor ahora que
hace un ano

Nota: traduccion adaptada y modificada de The MOS 36-Item Short Form Health Survey (SF-36)."

Alo
Realiza todo tipo de actividades fisicas, incluyen-
do las mds vigorosas, sin limitantes debido a la
salud

Ningun problema con el trabajo u otras activida-
des diarias como resultado de la salud fisica

Ausencia de dolor o limitaciones debido a dolor

Evalua la salud personal como excelente

Lleno de entusiasmo y energia todo el tiempo

Realiza actividades sociales normales sin interfe-
rencia debido a problemas fisicos o emocionales

Ningun problema con el trabajo u otras activida-
des diarias como resultado de problemas emo-
cionales

Sensacion de paz, felicidad y calma todo el tiem-
po

Cree que su salud es mucho peor ahora gue hace
un ano
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ANEXO 3.
Sl INSTITUTO NACIONAL DE REHABILITACION =
i
A

SERVICIO DE ELECTROMIOGRAFIA Y
DISTROFIA MUSCULAR

DIVISION DE ELECTRODIAGNOSTICO

México D. F. a de de 201 _

Por medio de la presente doy voluntariamente mi consentimiento para participar en el proyecto de investigacion titulado:
“Evaluacion de lafuncion motoray calidad de vidaen pacientes con DistrofiaMiotdnicatipo 1”

Se me ha explicado que mi participacion consistra en acudir a una cita para valoracién clinica. Asi mismo se me realizara dos
pruebas para estudio para la funcién motora con las escala de MIRS (Muscular Impairment Rating Scale) y la escala MFM
(Medida de la Funcién motora para las enfermedades musculares). Asi mis mo una encuesta de salud SF-36, para evaluacion
de calidad de vida. Se me realizara estudio molecular para cuantificacion de la expansién de tripletes trinucléotidos en el area
de Genética de esta Institucion.

Declaro que se me ha informado ampliamente sobre los posibles beneficios (pronostico y seguimiento) derivados de mi
participacion en el estudio, para mi salud o integridad fisica.

Los investigadores se comprometen a responder cualquier pregunta y aclarar cualquier duda acerca de los procedimientos
que se llevaran a cabo, los riesgos, beneficios o cualquier otro asunto relacionado con la investigacion. También se me ha
informado que conservo el derecho de retirarme del estudio en cualquier momento en que lo considere conveniente, sin que
ello afecte la atencién médica que recibo en el Instituto Nacional de Rehabilitacién.

Declaro que estoy satisfecho(a) con la informacion que he recibido, y que todas mis dudas han sido resueltas.

Nombre y firma del paciente

Nombre y firma de los testigos
FO1-PR-SDP-04 Rev.01

Av. México Xochimilco No. 289, Col. Arenal de Guadalupe, Del. Tlalpan, C.P. 14389. Tel: 59 99 10 00
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