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INTRODUCCION

La discapacidad en México y en el mundo es una realidad bastante triste y
muy descuidada, lamentablemente se cuenta con poca informacion en relacion
a Sindromes y la casi nula atencion y la baja posibilidad de acceder a sistemas
de salud de calidad lo hace aun mas complicado.

Al iniciar esta recopilacion me pude dar cuenta de que definitivamente
nos hace falta mucha capacitacion a nosotros como sector salud en cuanto a

el trato con pacientes que tienen alguna discapacidad o Sindrome.

Como bien sabemos la salud bucal es de los sectores mas
abandonados, tenemos baja promocion en cuanto a la prevencién y esto se
vuelve aun mas complejo en pacientes que cursan enfermedades tan
complejas como lo es el Sindrome de Duchenne, al ser este una enfermedad
que afecta tantas zonas del cuerpo y que involucra bastante tiempo para el
cuidador, es logico pensar que la salud bucal se veria como una necesidad de

ultimo nivel, lo cual nos llevara al descuido de la misma.

Los pacientes con Sindrome de Duchenne tendran complicaciones,
desde el cuidado bucal podriamos hablar de los problemas que tendran para
llevar a cabo una correcta higiene bucal, lo dificil que sera realizar acciones
tan rutinarias como lo es la alimentacion, los sintomas secundarios que
podrian presentar en relacion a su medicacion, asi como la alta susceptibilidad

a tener caries, infecciones, enfermedad periodontal y mal oclusion.

Por lo cual el tener planes preventivos sera la clave, junto con los
tratamientos poco invasivos. Se requieren de nuevas reformas y planes de

promocién en prevencion, el educar al cuidador y al paciente, asi como al



profesional de salud bucal, sera la clave, no solo para no tener que llegar a ser
invasivos sino también para poder brindar una mejor calidad de vida al

paciente.

Es nuestra responsabilidad como profesionales conocer el contexto que
viven nuestros pacientes y tratamientos adecuados para ellos, tener diversas
opciones segun sus necesidades y hacerle saber a su circulo de apoyo, padre,
madre o cuidador, la importancia de la salud bucal en relacién con la

enfermedad que esta cursando.



1. ANTECEDENTES

Guillaume Benjamin Amand Duchenne nacio el 17 de septiembre de 1806 en
Boulogne-sur-Mer, fue un médico nacido en Francia, el cual dedico gran parte
de su vida al estudio de trastornos musculares y nerviosos, un genial cultivador

del estudio clinico empirico.

El Dr. Duchenne tuvo educacién en Douai y posteriormente se traslado
a Paris donde estudio medicina, en la cual recibiria clases de grandes
Doctores tales como Laennec, Dupuytren, Velpeau y Magendie, logrando
finalmente graduarse en el afio 1831. 12

Entre los mas importantes descubrimientos del Dr. Duchenne podemos
encontrar la ataxia locomotora tabética, la paralisis bulbar y su descripcion, la
poliomielitis, antes conocida como “paralisis esencial de la infancia”, de la que
se desconocia la localizacién causante del problema, asi como la primera
descripcion de lo que era la atrofia muscular de Duchenne junto con el doctor
Frangois Amilcar Aran (atrofia de Aran-Duchenne). 23 (Tabla 1)

COLABORADORES EN LA DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD

Erb (1884) Descripcion de la forma juvenil escapulo-humeral
Leyden y Mobius | Descripcion de Distrofia inferior pelvi-femoral
Landouzy y Descripcion de distrofia muscular progresiva:
Dejerine (1884) facioescapulohumeral

Tabla 1. Colaboradores en la descripcién de los tipos de distrofias. 2

El Dr. Duchenne es pieza clave, este gran medico prestaba especial
atencion a los pacientes con padecimientos crénicos y gracias a ello, fue el
quien en 1858 documento el caso de un pequefo de 9 afos quien tenia
perdida de la capacidad para caminar, durante los siguientes 10 afos siguio
en su busqueda por pacientes con condiciones similares, es en el afio 1868



cuando finalmente publicaria su investigacion sobre la enfermedad que lleva

su hombre.

Sin embargo, incluso llegando al afio 1980 se dudaba aun de cual era

la causa a las distrofias musculares.

Tan pronto se llegd al afo 1986 un grupo de investigadores logro
identificar cual era el gen que iba de la mano con el Sindrome de Duchenne.

En 1987 se identifica finalmente la proteina asociada al gen llamada
distrofina, la cual tenia la funcién de mantener las propiedades fisicas de la
membrana del miocito, si la proteina no esta presente facilita la destruccion
muscular dando paso a lo que se observaba clinicamente, que es la perdida
de la capacidad muscular. -2

2. DISTROFIAS MUSCULARES

Las distrofias musculares se conocen por ser un conjunto de afecciones,
asociadas a mutaciones de genes, que como resultado dan una pérdida de la

funcion/ atrofia muscular de tipo progresivo. #°

Las afirmaciones anteriores sugerian que la clasificacién, podia estar
basada en parametros especificos tales como: Caracteristicas genéticas,

musculos afectados, gravedad, distrofia muscular. ©

Sin embargo, lo anteriormente expuesto ha sido modificado gracias a el
uso de nuevas estrategias cientificas, dando como resultado la identificacion
de al menos 40 genes y proteinas implicados en la causa de distintos tipos de
distrofias musculares. © (Tabla 2)



Enfermedad Modo de Locus Gen Proteina
herencia
Duchenne (DMD); Becker (DMB) XR Xp21.2 DMD Distrofina
Emery-Dreifuss ligada a X, tipo 1 (EDMD) XR Xg28 EMD Emerina
Emery-Dreifuss ligada a X, tipo 2 XR Xq26.3 FHL1 Cuatro dominios y medio LIM 1
Emery-Dreifuss autosdmica dominante AD 1921.2 LMNA, Lamina A/C
(EDMD2)
Emery-Dreifuss autosdmica recesiva (EDMD3) AR 1g21.2 LA, Lamina ASC
Emery-Dreifuss con defecto en nesprina-1 AD 625 SYMNE1 Proteina con repetidos de espectrina,
emoltura nuclear 1 (nesprina-1)
Emery-Dreifuss con defecto en nesprina-2 AD 4q23 SYNE2 Proteina con repetidos de espectring)
emoltura nuclear 2 (nesprina-2)
Facio-escdpulo-humeral (FSHD) AD 435 7 7
Distrofia muscular con lipodistrofia AR 17921923 PTRF Factor [iberador de transcripcidn y
generalizada polimerasa | (cavina-1)
Distrofias de cinturas con modo de herencla dominante
LGMD1A AD 5q31 MYOT Miotilina
LGMD1B AD 1g11-g21 LIMIMA Lamina A/C
LGMDO1C AD 3p2s5 T Caveolina-3
LGMDID AD Tq ? ?
LGMD1E AD Bg23 ? ?
LGMD1F AD T3z 7 7
LGMD1G AD 4p21 7 7

Tabla 2. Relacién de las distrofias con el gen y la proteina asociada. °

Esto nos ha dado pie a la realizacion de diversos estudios que tendrian
la finalidad de entender cual es el efecto de estos genes y proteinas en un

musculo esquelético en normalidad aunado a uno patolégico. 3 ©

Entonces una vez aclarado esto y teniendo en cuenta que unicamente
nos centraremos en la enfermedad de Duchenne (DMD) la cual tiene un modo
de herencia XR y esta localizada en Xp21, dando como resultado la afectacion
de la distrofina sera conveniente comentar la importancia de las diferencias del
musculo afectado en comparacién a uno sano unicamente con la finalidad de
poder comprender y ejemplificar en cuestiones de cortes histologicos y
patologias. ® (Figura 1)



Figura 1. A) musculo en normalidad; B) cambios en las primeras fases de la

enfermedad C) cambios en el musculo cuando la enfermedad se encuentra mas
avanzada; D), E) y F) fibras afectados dando como resultado un recambio o
sustitucion por tejido de tipo fibro- adiposo. ©

2.1 Visto desde lo clinico

En este contexto las distrofias musculares son mayormente identificadas por

la pérdida de la fuerza del musculo en zonas especificas.

Vinculado a esto las distrofias también pueden ser clasificadas como:
distrofia de cinturas, distrofias distales, distrofia oculofaringea, distrofia facio-

escapulo-humeral, entre otros. ©



2.2 Clasificacion en la actualidad

Actualmente las distrofias tienen una clasificacion basada en el defecto
genético identificado, la proteina asociada o el modo de trasmision genética
siendo las posibilidades: autosémico recesivo, dominante o ligado a X. 56

2.3 Herencia recesiva ligada a cromosoma x

La herencia recesiva ligada a cromosoma x es un tipo de cambio o
caracteristica genética que pasa de progenitores a hijos cuando hay algun

cambio (mutacion) en algin gen del cromosoma X. °

Es importante recalcar que en el caso de los nifios nacidos varones,

puesto que solo tienen un cromosoma X, la enfermedad se vera manifestada.

En las mujeres puesto que cuentan con dos cromosomas X, se tendria
que presentar la anomalia de ambos cromosomas afectados, para que por

ende la enfermedad se presentara (caso muy extrafio).

Cuando el cromosoma X afectado esta siendo portado por el padre o
madre, las descendientes mujeres no sufriran de la enfermedad, sin embargo,
seran portadoras, en el caso de los hijos varones solo padeceran la
enfermedad en caso de heredar el cromosoma X dafiado de su madre. Los
papas no pueden pasar mutaciones recesivas ligadas al cromosoma X a hijos
hombres. 7 (Figura 2)
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Herencia recesiva ligada al cromosoma X

Padre afectado Madre no afectada Padre no afectado Madre no afectada
(portadora)
Par de
cromosomas - -
— I A8 i —— R
Gen | ‘ | Dos (
mutado—=3 genes -y =]
gY "l normales g St
X X X X X X
. o ..I N L] ]
Hija no afectada Hijo no afectado Hija no Hijo no afectado  Hija no afectada Hijo afectado
(portadora) afectada . (portadora)
A8 I ble n A8
21 - JUJ 1 ) s
{ || \‘ { ‘ {
= Y - =y F =y
X X X X X X X X X

Figura 2. Explicacion esquematica de la herencia recesiva ligada a X. ’

2.4 Herencia autosomica recesiva

La herencia autosdmica recesiva es aquel curso en el cual una afeccion
genética pasa de una generacion a la siguiente, de padres a hijos. Es decir,
en esta afeccion los hijos de los portadores del gen manifestaran la
enfermedad, pero los portadores no lo haran, gracias a que unicamente tienen

una copia del gen mutado. & (Figura 3)
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Herencia autosémica recesiva

Padre no afectado
(portador)

Madre no afectada
(portadora)

Par de cromosomas

Gen mutado . Gen normal

Gl

AN X KD

Hija no afectada Hijo no afectado Hija no afectada Hijo afectado
(portador) (portadora)

g 3 k_) .

Figura 3. Imagen que describe la herencia autosémica recesiva. 8

2.5 Autosomica dominante

Autosomico se refiere a que el gen se encuentra en uno de los cromosomas
que no estan relacionados con la determinacion del sexo. La palabra
dominante por otro lado quiere decir que el gen con la mutacion solo proviene

de 1 de los papas, lo cual sera suficiente para que la enfermedad se manifieste.

Si un individuo tiene alguna afeccion autosémico dominante hay un 50

a 50 de heredar la afeccion teniendo un alelo dominante. ° (Figura 4)

12



| |
oo OO0 OUO

Hombre Mujer
no afectado no afectada

Hombre Mujer
afectado afectada

Figura 4. Imagen que ejemplifica lo que es autosémico dominante. °

3. GENERALIDADES DEL SINDROME DE DUCHENNE

El sindrome de Duchenne, debido a su nivel de incidencia es considerada
segun la OMS una enfermedad rara, es un tipo de distrofia muscular, ligado al

cromosoma X (Transmitido de madre a hijos varones principalmente). 34 10. 11
Es un tipo de enfermedad neuromuscular, que afecta progresivamente

al musculo tanto esqueletal como cardiaco siendo esto de una forma

irreversible. 4 10
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Es el tipo de distrofia mas comun en la infancia y afecta de una manera
mas marcada a varones, siendo de los ultimos registros un valor de 15,9 a 19,5
varones afectados por 100.000 varones nacidos vivos a nivel mundial. 1°

3.1 Manifestaciones clinicas del Sindrome de Duchenne

La principal caracteristica de los pacientes con Sindrome de Duchenne,

definitivamente sera la debilidad muscular progresiva. 34 11.12

Generalmente las manifestaciones clinicas mas visibles se presentan
en la infancia temprana alrededor de los 2 a 3 afos, los pacientes afectados
pueden presentar dificultad para realizar actividades o cierta falta de desarrollo

motor. 4 11

Dicho de una forma mas coloquial estos infantes pueden presentar un
retraso para caminar a comparacion del inicio de otros infantes, dificultad para
correr, saltar, levantarse, andar en puntas, entre otras tantas actividades,
dando paso a caracteristicas como la “marcha de pato” o el signo de Gowers.
3,4,11,12 (Figura 5)

Signo de Gowers

® | S
= v 4 ‘T A |

[ I J - 3 o .
) : X,

& pAP) L 1 by
'-u;J" |l J ']/:")" : "

- o ", e
' :kh- _..I Y {‘; I.
R~ " Y ..(- 3 .\ ] I\! ) .-\ \

T . )
» e a 1y
| s \‘\,A\ g | ‘_ / (

AT K% y g

~ - v/
B W |
Usa las manos — II‘, = \. "
= \ 3

para empujarse I lll ‘ \
con las piernas \—_;f / '. | ) I\
al pararse = | Lj |I-
< f o P

Figura 5. Signo de Gowers ejemplificacion. !
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Otras manifestaciones comunes seran las caidas frecuentes o la

dificultad para subir escaleras. 34 1. 12

Oralmente podemos identificar: Mordida abierta y mordida cruzada,
siendo estas las mas prevalentes, es importante destacar que estas
maloclusiones se van presentando en edades mas tardias gracias a el paso

de la enfermedad y la hipotonicidad de los musculos.

Esta misma hipotonicidad muscular nos generara una respiracion bucal,
la lengua se encontrara hipotdnica, lo que la hara bajar generando un aumento
transversal del tamafio mandibular lo cual nos generara las maloclusiones

anteriormente mencionadas. 1°

Entonces una vez teniendo lo anterior en cuenta dividiremos en fases
las manifestaciones clinicas para tener este concepto con mayor claridad.
(Tabla 3)

Fase ambulatoria temprana — Fase no ambulatoria temprana — no
ambulatoria tardia ambulatoria tardia

-Problemas en la marcha -Perdida de la marcha de los 12 a 14
-Caidas frecuentes afnos.
-Signo de Gowers -Escoliosis en el 90% d ellos pacientes

-Dificultad para levantarse del suelo
-Dificultad para caminar en puntas
-Desarrollo motor de los 4 a los 6 afios
-A partir de los 6 afos declive de la
fuerza muscular

-Hipoventilaciéon nocturna: Esto dara paso
a: apneas, cefaleas, falta de apetito,
nauseas y deterioro cognitivo.
-Arritmias.

-Fracturas vertebrales por uso de
glucocorticoides.

-Cardiomiopatia

dilatada primaria (DCM)

-Dificultad del habla y deglucion
-Mordida cruzada

-Mordida abierta

-Aumento de peso

Tabla 3. Fases Clinicas en el sindrome de Duchenne.

3,10, 13

15




3.2 Etiologia

El Sindrome de Duchenne también llamado DMD, es causado por una
modificacion en el gen que codifica la distrofina. 4

Este sindrome tiene un patrén de herencia, estara ligado al cromosoma
X, esto quiere decir que es asociado por Herencia Recesiva ligada a

cromosoma X, 3 14.15.16

Este tipo de miopatia se origina por alteraciones de un gen (Xp21.2) que
a su vez afectara a la distrofina, dicha proteina (distrofina), sera aquella
encargada de prevenir algun tipo de daino en el sarcolema (Membrana celular

del musculo). 315

La Distrofina ayuda junto con otras proteinas a formar un complejo que
ayudara a la membrana celular (sarcolema) a estar fuerte, la membrana
requerira de ello debido a la contraccion muscular, el Sarcolema genera mucha
tension, por lo cual requerira de este tipo de proteinas que serviran como

refuerzo.

Al encontrarse la distrofina dafiada o ausente, no se encontrara ese
refuerzo en el sarcolema, lo cual nos dara como resultado una membrana
debilitada, al estar debilitada esta misma sera mas permeable, gracias a esta
permeabilidad habra una gran facilidad de que se fuguen moléculas de dentro
de la membrana del Sarcolema, tales como la Creaticinasa, pero también
podran entrar otras sustancias tales como el calcio, al haber una entrada de
calcio masiva, la célula podria inducir a apoptosis, siendo este el fin de la
misma, todo lo anteriormente mencionado nosotros clinicamente lo

observariamos como debilidad muscular. 3 4 15 (Figura 6)

16
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Figura 6. Los filamentos de la actina son unidos por la distrofina a la membrana

celular. Gen DMD localizado en el brazo corto del cromosoma X. 7

3.3 Epidemiologia

Como bien lo mencionamos anteriormente el sindrome de Duchenne es la
distrofia mas comun en la infancia y a pesar de que las cifras no son exactas
se tiene un estimado de 15,9 a 19,5 varones afectados por 100.000 varones

nacidos vivos a nivel mundial. 5 13

Centrandonos en México a pesar de que no se tiene un control ni conteo
como tal sobre la prevalencia de la DMD, hay articulos tales como “Diagndstico
y tratamiento con esteroides de pacientes con distrofia muscular de Duchenne:
experiencia y recomendaciones para Meéxico” se estima que hay un
aproximado de 6,300 jévenes afectados con DMD en México, sin embargo,
gracias a lo complicado que puede ser llegar a servicios de salud y
diagndsticos correctos puede que esta cifra sea subdiagnosticada. & 4

17



3.4 Diagnéstico

El obtener un diagndstico temprano sera de gran ayuda para el paciente, con
ello podremos informar y educar a su circulo de apoyo, asi como permitir el

inicio de intervenciones apropiadas.

Para llegar al diagndstico de DMD se deberan seguir ciertas guias y
pautas.

Podremos sospechar de DMD en pacientes de 2 a 4 ainos con poco
desarrollo motriz, hipertrofia en las pantorrillas, signo de Gowers, entre otras

caracteristicas clinicas anteriormente mencionadas.

La ruta de la confirmacion del diagndstico dependera de las
herramientas que se tengan al alcance, sin embargo, la mas comun sera el
examen genético, esta consistira en que a través de una muestra de sangre
se buscaran mutaciones, en caso de que uno o mas de los examenes
anteriores haya sido positivo a la mutacion en la distrofina entonces no se

requeriran otros examenes. ' (Tabla 4)

Sin embargo, uno de los factores que sera crucial sera el nivel de
creatina cinasa en la sangre (proteina liberada por descomposicion del tejido
muscular), esto sobre todo en las primeras etapas de la enfermedad, ya que
conforme avanza la enfermedad estos niveles se veran disminuidos al igual

que la masa muscular. ': 15 (Tabla 5) (Diagrama 1)

18



EXAMENES GENETICQS UTILIZADOS PARA IDENTIFICAR EL
TIPO DE MUTACION DEL GEN DE LA DISTROFINA

NOMBRE PRO CONTRAS
Multiplex PCR -Disponible Unicamente detecta
-Accesible deleciones. No realiza un
-Econdmica analisis completo del gen
MLPA e -Detectan deleciones y -No esta universalmente

Hibridizacién de duplicaciones. disponible
sonda Amplificable -Analizan todos los
exones
SCAIP (single- Detectara deleciones y |-No esta  universalmente
condition dara datos de disponible

amplification/internal
primer)

secuenciacion.

Tabla 4. Examenes genéticos para identificar el tipo de mutacion. '°

Etapa 1: Pre-sintomdtica Etapa 2:
Concepto Ambulatoria
Temprana
-Puede ser diagnosticada en -Maniobra de Gower
Signos clinicos de esta etapa si la creatina-kinasa -Marcha con
sospecha se encuentra elevada o si hay balanceo
una historia familiar positiva -Tal vez camine de
puntillas
-Puede mostrar un retraso de -Puede subir las
desarrollo pero sin alteracion escaleras
enla marcha
Diagnéstico
-Examen diagndstico y consejo genético
Etapa 3: Etapa 4: Etapa 5:
Ambulatoria No Ambulatoria No Ambulatoria
Avanzada Temprana Avanzada
-Marcha cada vez -Tal vez sea capaz de -Funcién de miembros
mas dificultosa autopropulsarse superiores
por un tiempo mantenimiento
-Pierde la capacidad postural es cada vez
de subir escaleras y -Capaz de mantener la mas limitada
levantarse del piso postura
-Tal vez desarrolle
escoliosis
Probable que sea diagnosticada antes de llegar a esta etapa al menos que
se retrase por otras razones (ej. patologia concomitante)

Tabla 5. Etapas relacionadas al diagnostico. '°
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Si no hay antecedentes familiares: sin Si hay antecedentes familiares de DMD: Paciente con aumento
caminar >16-18 meses; Cualquier sospecha de funcién muscular inexplicable de
Signo de Gowers (cualquier edad, anormal transaminasas
especialmente <5 afios)

[ [ ]
'

Prueba presuntiva para DMD:
Concentraciones de creatina-cinasa [ |

aumentadas considerablemente

Confirmando el Diagnéstico

' | ;

Prueba de delecion/duplicacién degen g Biopsia Muscular: No es DMD:
distrofina: Mutacién de delecién o Lo g Proteina distrofinaausente | ._._._._. »| Considera diagnésticos
duplicacién encontrada ; alternativos
i 4
i 1
Secuenciacién genética: :
Mutacién encontrada
' |
Diagnéstico de distrofinopatia confirmado ---» No

— Si

Post-diagnéstico

* Para pacientes diagnosticados por biopsia muscular, una prueba genética de la distrofina también es necesaria.

* Para pacientes diagnosticados por prueba genética, una biopsia muscular es opcional para distinguir la Distrofia
Muscular Duchenne de fenotipos menos graves (Distrofia Muscular Becker)

* Una referencia a un seguimiento multidisciplinario especializado es necesaria

* El consejo genético es muy recomendable para cualquier familiar de sexo femenino en riesgo

* Se debe ofrecer apoyo al paciente y a su familia y contacto con organizaciones de ayuda

Diagrama 1. Diagndstico de DMD desde la sospecha hasta su diagnéstico. °

De igual forma se podra considerar una biopsia muscular segun la
situacion clinica, unicamente si no se esta seguro del diagnéstico de DMD,

pero entra en el diagnostico diferencial junto con otros tipos de distrofias.

En caso de que los estudios genéticos no hayan identificado nada
también se podra realizar una biopsia muscular, siempre que los niveles de

creatina quinasa estén incrementados y haya signos y sintomas de DMD.
El diagnostico también tendra una fase clinica en la cual se realizara

una historia clinica y mediciones en cuanto a fuerza, movimiento, marcha y
postura. °
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3.5 Tratamiento

El nucleo o red de apoyo del paciente seran participantes activos junto con el
personal de salud, sera importante tener un médico de cabecera el cual tendra
la tarea de coordinar a todo personal de salud participante en el tratamiento
multidisciplinario, el médico de cabecera podra ser cualquier médico
especialista con la facultad para recetar esteroides tales como: pediatra,
neurélogo-pediatra, rehabilitador, médico genetista, internista, neurdlogo o

neumaologo.

Previo al inicio del tratamiento sera importante realizar examenes
rutinarios tales como: biometria hematica, glucosa, urea, creatinina, orina y
pruebas de funcion hepatica, particularmente transaminasas, densitometria
0sea, radiografia de la columna vertebral y valoracién inicial integral por cada
uno de los especialistas del equipo multidisciplinario. 4 1°

Una vez pasada esta fase dividiremos el tratamiento en farmacologico

y no farmacoldgico.

En cuanto al tratamiento farmacologico mas utilizado seran los

glucocorticoides.

Siendo los mas importantes la Prednisona, Deflazacort, IECA, todos
estos tendran cada uno sus especificaciones, indicaciones 'y

contraindicaciones, asi como un objetivo. ' (Tabla 6)
Debemos ser conscientes de que el uso de estos farmacos esta

asociado a multiples efectos adversos tales como obesidad, alteracion del

metabolismo, inmunosupresién, osteoporosis, crecimiento excesivo de pelo,
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facies cushingoide, acné, cataratas, incremento de riesgo a fracturas,

predisposicién a infecciones por hongos en boca, entre otros. *

' FARMACO ' USO
Prednisolona -Mejora la funcién pulmonar.
Dosis de: 0,75 mg/kg/dia | -Mejora la funcién motora temporizada.
durante 20 dias -Reduce posibilidad de cirugias por escoliosis.

-Retrasa la miocardiopatia.

Deflazacort -Mejora la funcién pulmonar.
Dosis: 0.9 mg/kg/dia -Mejorar la fuerza

-Mejora la funcion motora cronometrada.

-Retrasa el inicio de cardiopatias.

-En algunos casos se administré durante 1 afio, teniendo
como resultado:

-Mejora de las funciones motoras.

Hormona del crecimiento

IECA - ARA -Retrasa el inicio de disfuncién ventricular.
Tabla 6. Farmacos mas utilizados en el tratamiento de DMD. 3

3.6 Tratamiento no farmacolégico

A pesar de que el tratamiento farmacologico sera de gran ayuda para retrasar
lo efectos producidos por la enfermedad, el tratamiento no farmacolégico sera
el de mayor apoyo. 4 '° (Tabla 7)

' NOMBRE | APOYO
Fisioterapia | -Mantener la funcion muscular por un tiempo mas prolongado.
-Retrasar la aparicion de escoliosis y contracturas.
Ejercicio -En la etapa inicial
-Debe ser suave
-Evitara atrofia por desuso.
-En caso de dolor muscular tiempo después de realizarse debe
cancelarse.
Nutricién -Mantener un peso correcto (Evitar el sobrepeso y bajo peso)

Psicologico | - Ayudar a asimilar la situacion al paciente y nucleo.

Tabla 7. Tratamientos no farmacoldgicos. > ™
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3.7 Evolucion del paciente con Sindrome de Duchenne

La evolucion del paciente con DMD sera bastante acelerada, como bien lo

pudimos analizar anteriormente.

Los primeros signos se podran observar alrededor de los 3 afios de
edad, habra retraso en la marcha, dificultad para correr, brincar o levantarse,
caidas con frecuencia, entre otros, parecera que su madurez motriz ira a un

ritmo mas lento.

Alos 8 0 9 anos de edad un 75% de los pacientes con DMD perderan
la capacidad de caminar, tendran bastante agotamiento y pueden empezar a
haber signos o problemas en el corazon que probablemente requeriran
tratamiento, ya que el corazon de igual forma es un musculo por consecuencia

se vera afectado. A esta edad sera comun requerir el uso de sillas o andaderas.

A'los 8 0 9 afios los pequefios con DMD aun tendran uso de manos y

brazos sin embargo es probable que se agoten con facilidad.
De los 10 a los 15 afios la funcidén de sus extremidades sera bastante

limitada, afectando incluso la postura, habra aparicion de escoliosis entre otras

afectaciones musculares. '8

3.8 Pronéstico

En cuanto al prondstico podemos mencionar que la DMD es una enfermedad

progresiva e irreversible. ' 14
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Es gradual pero rapida, por lo que la mayoria de los pacientes pierden
la capacidad de caminar alrededor de los 11 a 12 afios y requeriran sin duda

ventilacion asistida al final de su adolescencia. 1 4. 18

La esperanza de vida para un paciente con DMD, antes era bastante
corta no mayor a los 19 o 20 afios sin embargo actualmente llevando a cabo
los cuidados necesarios un paciente con DMD puede llegar a vivir incluso
hasta los 40 afos, con bastantes limitantes y con ayuda de un grupo

multidisciplinario. & 1418

4. TRATAMIENTO ODONTOLOGICO

El tratamiento odontoldgico en pacientes con DMD es fundamental, sobre todo

viéndolo desde un enfoque preventivo.

En cuanto al riesgo a caries de los pacientes con DMD, sabemos que
es alto sobre todo cuando la enfermedad esta avanzada, por lo cual desde los
inicios de la misma tenemos que tener un gran cuidado de la cavidad bucal,

recurrir a la prevencion sera sin duda la mejor decisién. '

4.1 Historia clinica
La historia clinica debera cumplir ciertos criterios importantes tales como la

informacion del médico o médicos tratantes, nombre, direccidn, teléfono, para

la interconsulta en caso de ser necesario. 1°
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4.2 Consentimiento informado

Es un documento oficial en el que se explica en qué consistira el tratamiento
del paciente, asi como el manejo y control de la conducta, dando la
oportunidad de esclarecer los términos, éste debera estar firmado por el padre,

madre o tutor. 2°

4.3 Factores de riesgo a caries

Como bien lo hemos mencionado anteriormente los pacientes con DMD
presentaran ciertos problemas en la cavidad bucal, lo cual los hara mas
propensos a tener afecciones, sin mencionar la complejidad que tendran para
poder llevar a cabo una correcta higiene bucal, sumado a todo ello podemos
encontrar los efectos que tendran los farmacos recetados para pacientes con

DMD, asi como también la susceptibilidad que tendran para contraer gingivitis.

Todos estos factores nos llevan a la conclusion de que definitivamente

los pacientes con DMD tienen un grado de riesgo a caries bastante alto. '

4.4 Objetivo del tratamiento odontolégico

Lo anteriormente dicho nos dara la pauta correcta, si no queremos
complicaciones tendremos que enfocarnos en la prevencion, de no ser posible
esto, daremos paso a los tratamientos poco invasivos, los cuales seran

descritos posteriormente. 6
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4.5 Estrategias preventivas

Una estrategia preventiva sera una o varias técnicas que emplearemos para
la correcta ejecucion o cumplir el objetivo deseado siendo en este caso la
prevencion de caries y enfermedades periodontales. 2!

A continuacion, se mencionaran las estrategias mas relevantes para

evitar la aparicion de estas enfermedades.

4.6 Atencion odontolégica en consultorio o en casa

Al estar avanzada la enfermedad podriamos pensar en la posibilidad de asistir
a casa del paciente a realizar tratamientos no invasivos, siendo estos sobre

todo de prevencion.

Sin embargo, generalmente la atencion sera realizada en el consultorio,
teniendo en cuenta siempre varios factores, el primero seria tener la
accesibilidad (rampa/ elevador, puertas anchas), puesto que si la atencion sera
realizada en un lugar de poco acceso esto podria impedir el facil traslado del
paciente, un ejemplo de ello podria ser un consultorio que se encuentra en un

tercer o cuarto piso, que no cuenta con elevador.

Al momento de realizar la consulta siempre tendremos que tener en
cuenta el no fatigar demasiado al paciente, esto quiere decir que la cita debera
ser corta, el paciente no podra permanecer con la boca abierta por tiempos

prolongados, ni en posiciones incomodas o cansadas.

Debido a la poca movilidad en algunas ocasiones la atencién se llevara

a cabo en su silla de ruedas. 16
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5. TRATAMIENTOS CURATIVOS NO INVASIVOS

En cuanto a los tratamientos no invasivos, son aquellos tratamientos poco
complejos, que generan poco estrés, que no requirieren quitar demasiado
tejido, sino que trataran de preservar la mayor cantidad de tejido unicamente

arrestando la caries. 2223

5.1 Técnica TRA

El dar un enfoque minimamente invasivo en tratamientos a pacientes que
sufren DMD sera de gran ayuda, la principal razon sera la disminucion de
ansiedad, el uso minimo de instrumentos rotatorios o punzocortantes, evitando
asi la posibilidad de lacerar o dafar la mucosa a causa de la complejidad que
podria tener la apertura bucal. 1623

La técnica TRA (Tratamiento Restaurativo Atraumatico) consistira en la

remocioén de tejido infectado con una cucharilla, siendo sellado posteriormente.
23

Este tratamiento podria ser una principal alternativa en los casos de
pacientes que no pueden acudir al consultorio ya que requiere poco
instrumental y se podria realizar con facilidad en casa del paciente. 24

5.2 Cariostatico
El agente cariostatico nos ayudaran a detener/ arrestar la caries en el esmalte

y la dentina, siendo el mas destacado el fluoruro diamino de plata, el cual nos

ayudara a disminuir los tiempos de trabajo, evitando asi la fatiga muscular. 25
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En una segunda cita se restaurara con lonomero de vidrio o sellador de

fosetas y fisuras, para enmascarar el color negro del cariostatico. 2° (Figura 7)

[NCorenis Sml - Rx only

Figura 7. Ejemplificacion de una marca de Fluoruro Diamino de Plata. %

5.3 Selladores de Fosetas y fisuras

Los selladores de fosetas y fisuras son una ligera capa sobre las retenciones
que podria presentar un diente.

Seran de gran importancia en pacientes con Sindrome de Duchenne
puesto que esto disminuira la posibilidad de presentar caries y facilitara el
correcto cepillado tanto para el paciente como para el cuidador, en un
momento en el que la enfermedad este mas avanzada y requiera algun tipo de

ayuda para cepillar.
También podran ser utilizados en combinacion con Cariostatico, en caso

de que la caries sea pequeia, se aplicaria el cariostatico y posteriormente (una
semana a quince dias después) el sellador. ?’ (Figura 8)
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Figura 8. Ejemplificacion del sellador de fosetas y fisura. %

5.4 Técnicas de cepillado

Una correcta técnica de cepillado sera nuestro mejor aliado para los pacientes
con Sindrome de Duchenne.

En caso de que el paciente aun cuente con la motricidad para realizar
el cepillado, debemos recordarle que su cepillado tiene que durar 3 minutos,
podremos recurrir al uso de pastillas reveladoras para facilitar la localizacion

del biofilm.
Entre las técnicas de cepillado que podriamos sugerir al paciente se

encuentra la de Barrido y como una alternativa se puede sugerir también el

uso de cepillos dentales eléctricos. 16 (Figuras 9y 10)
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Figura 9. Técnica de Barrido. '

Figura 10. Ejemplificacién de cepillos dentales eléctricos. %
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Cuando el problema psicomotriz es mayor las instrucciones podrian

cambiar a una higiene bucal asistida. '® (Figura 11)

Figura 11. Higiene bucal asistida.

5.5 Sustancias reveladoras

Las sustancias reveladoras seran un gran recurso para el cuidado bucal de los
pacientes con DMD, estas facilitaran al paciente y al cuidador la localizacién
del biofilm. La sustancia reveladora mas recomendada sera la liquida, se
colocan 2 o 3 gotas de la sustancia reveladora y con ayuda de la saliva
producida pasando por toda la boca comenzara a teirse el biofilm. 30 (Figura
12)

SLUCION REVELADORM
DE CA
Dﬂ-‘ro!:llé'nwl.\v 1
_= i
N1 /]

st o Ly Migiene Bed |
\_______/’
Figura 12. Ejemplificacion de solucion reveladora. *
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5.6 Colutorios

Los colutorios indicados seran aquellos que sean seguros, eficaces y que no
tengan riesgos o presenten grandes efectos secundarios.

Entre los mas destacados estara la clorhexidina, gracias a que tiene
cierto grado antiséptico y bactericida. (Tabla 8)

El uso de este sera de manera intermitente esto quiere decir que se
aplicara de 7 a 15 dias y posterior a ello se suspendera por 2 a 3 meses y en

caso de ser necesario se reiniciara su uso.

Cuando el paciente no pueda realizar el enjuague se podra aplicar con

una gasa empapada o en su presentacion en gel.

Podremos optar también por utilizar otros enjuagues comerciales,

siempre que sean sin alcohol y con flGor.

Presentacion y posologia Indicaciones mas

Principio activo Efectos adversos
{volumen/duracion/frecuencia) importantes

CLORHEXIDINA  Colutorio 0,05% y 0,12% > Control de la placa » Formacion de célculo
15 ml/60 seg/12 h » Control de la gingivitis supragingival
Colutorio 0,20% > Alto riesgo de caries » Tinciones dentarias
10 mi/30 seg/12 h (gel y barniz) » Alteracidn del gusto
Dentifrico 0,12% » Descamacién de la
1 aplicacion/12 h mucosa

Gel-bioadhesivo 0,12, 0,20 y 1%
Cubetas, 5 min/24 h (2 semanas)
Cepilloftorunda

1 aplicacion/12-24 h

Aerosol (Spray) 0,12 y 0,20%
3-5 pulsaciones/12h

Barniz 1% (con timal 19%)

2-3 aplicaciones/1 semana
(repetir cada 3-6 meses)

Tabla 8. Principal colutorio y su presentacién, indicaciones y efectos adversos. '®
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5.7 Pastas remineralizantes

Hablando de la odontologia minimamente invasiva y los pacientes con DMD,
sabemos que estan relacionados, por lo cual las pastas remineralizantes
podrian ser de gran ayuda ante caries en su periodo inicial tales como la

mancha blanca, que no se encuentren cavitadas. 32 (Figura 13)

Lesjonzde mantha
S:&\b‘?{’anca 9

‘,’?J\\\‘F'};. 3

£

Figura 13. Lesion de Mancha blanca, periodo inicial. *3

Entre las pastas remineralizantes que podriamos recomendar al
paciente se podrian encontrar: Clinpro ® el cual contiene 22, 600 ppm de
fluoruro y fosfato tricalcico, Mi Paste Plus ® que cuenta con 900ppm y esta
adicionada con recaldent, Regenerate ® que contendra 1450 ppm y Durapath
® con 22,600 ppm. 3435 36

Estas pastas remineralizantes estaran indicadas para pacientes que
puedan presentar algun compromiso sistémico, que presenten mayor riesgo a
caries, que presenten un medio bucal con mayor acidez, que requieran mayor

proteccion por una deficiente técnica de cepillado. 3°

Entre las ventajas que podremos ver es que estos productos tendran la
capacidad de remineralizar, disminuiran la posibilidad de presentar caries,

podran disminuir la sensibilidad, evitaran que el Streptococcus mutans se
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pueda adherir, asi como la posibilidad de proliferar, remineralizan lesiones de

mancha blanca, cuentan con varios sabores. 3°

5.8 Formato de recomendaciones

Para poder recurrir a los distintos tratamientos no invasivos podriamos
recomendar contar con una hoja de recomendaciones, en la cual se podra

hacer una comparacion y ver el nivel de riesgo a caries del paciente. 16

La evaluacién del riesgo a caries se podra realizar basandonos en las
herramientas de evaluacion de Cambra, la cual seguira los siguientes criterios.
(Tabla 9)

HERRAMIENTAS DE EVALUACION NIVEL DE
RIESGO
Indicadores de Nivel socioecondmico, caries, Bajo
caries restauraciones, variaciones del
desarrollo Moderado
Factores de riesgo | Aparatologia, dieta, fisuras profundas
Alto
Proteccion contra Fuentes de fluoruro, flujo salival
caries Extremo
Examen clinico Restauraciones, caries, biofilm

Tabla 9. Herramienta de evaluacion de riesgo a caries. *’

Es importante mencionar que este formato debera ser individual y

estara sujeto a cambios segun la evolucién o el curso de la enfermedad.
Asi como también facilitar al cuidador primario una serie de

caracteristicas importantes para el cuidado bucal del paciente. En este
podremos colocar los siguientes datos. 16 (Tabla 10)
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Datos Nombre. Tiempo de evolucion de la
generales. Edad. enfermedad.
Fecha de nacimiento. Sintomatologia.
Alergias. Farmacos de uso comun.

Dieta: Alta en carbohidratos/ baja en carbohidratos

Riesgo a caries: Alto/ Medio / Bajo

Requiere ayuda al cepillarse: Técnica de cepillado mas recomendada:
SI/ NO

Uso de colutorios: Colutorio recomendado: Uso: (Forma de uso)

NO Sl (Nombre comercial)

Uso de Pastas remineralizantes: SI / NO

Tipo de Cepillo mas recomendado: Uso de hilo: | Con aditamento

Sin aditamento

Tiempo entre visitas al 3 MESES 4 MESES 6 MESES
odontdlogo:

Datos de Médico para Recomendaciones Generales:
interconsulta.

Tabla 10. Formato de datos generales y recomendaciones.

35




CONCLUSIONES

Como conclusion podemos decir que definitivamente se requiere mayor
informacion y estudio de la relacion del Sindrome de Duchenne con la cavidad
oral. Los riesgos que corren los pacientes con Sindromes son altos y pueden
causar limitantes, teniendo repercusiones en su salud en general y en su

calidad de vida.

Por lo cual sin duda requerimos de nuevas reformas, planes de
prevencion y propagacion de la informacion, con la finalidad de educar a los
cuidadores primarios y a los odontdlogos, ya que podria ser complejo el

realizar planes de tratamiento y de seguimiento.

En la actualidad no hay una cura, por lo cual nosotros como
profesionales de la salud bucal podemos enfocarnos en brindarles la
posibilidad de una mejor calidad de vida, evitar que pasen por procesos
complejos, tratamientos extensos y gastos innecesarios, enfocandonos

siempre en la educacion, prevencion y la promocién de la misma.
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