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RESUMEN:

El dolor es una experiencia sensorial y emocional desagradable asociada o similar a
la asociada con dafio tisular real o potencial. En poblacion general, representa un
problema clinico, social y econémico, y es un sintoma frecuente en pacientes con
distrofia muscular de Duchenne (DMD) la miopatia m&s comun en nifios, caracterizada
por atrofia y debilidad muscular progresiva, que afecta las actividades, participacion y
calidad de vida de estos pacientes; sin embargo, es un sintoma subdiagnosticado y
por ende subtratado. Se presenta el caso de un paciente masculino de 8 afios con
diagnostico de DMD desde hace 3 afios, tratamiento con esteroides y rehabilitacion
irregular, que durante las vacaciones se expuso a emociones y sobreproteccion, se
guejaba de dolor en los pies, pedia que lo llevaran en brazos y dejo de caminar. Es
evaluado por el fisiatra, se indica rehabilitacion con remision del cuadro doloroso y
recuperacion de la independencia funcional lo que demuestra que el dolor es un
sintoma a considerar en la poblacién con DMD.

Palabras clave (DeCS): distrofia muscular de Duchenne, dolor musculoesquelético,

fisioterapia, rehabilitacion y actividad fisica.

ABSTRACT:

Pain is an unpleasant sensory and emotional experience associated or similar to that
associated with actual or potential tissue damage. In the general population, it
represents a clinical, social and economic problem, and it is a frequent symptom in
patients with Duchenne muscular dystrophy (DMD), the most common myopathy in
children, characterized by progressive muscle atrophy and weakness, which affects
activities, participation and quality of life of these patients; however, it is an
underdiagnosed symptom and therefore undertreated. We present the case of an 8-
year-old male patient diagnosed with DMD for 3 years, treated with steroids and
irregular rehabilitation, who during vacations exposed himself to emotions and
overprotection, complained of pain in his feet, asked to be taken in his arms and
stopped walking. The physiatrist evaluates him, rehabilitation is indicated with
remission of the pain condition and recovery of functional independence, which
indicates that pain is a symptom to be considered in the population with DMD.

Key words (MeCS): Duchenne muscular dystrophy, musculoskeletal pain,
physiotherapy, rehabilitation and physical activity.

INTRODUCCION



El dolor segun la Asociacién Internacional para el Estudio del Dolor, IASP en sus siglas
en inglés se define como una experiencia sensorial y emocional desagradable
asociada o similar a la asociada con lesion tisular real o potencial, mientras que dolor
cronico es definido, tanto como un dolor persistente que dura mas de 3 meses, como
el que dura més del tiempo requerido para sanar.

La DMD considerada como una enfermedad rara, es la miopatia mas comuan en nifios,
de herencia recesiva ligada al cromosoma X y causada por mutaciones en el gen DMD
(Xp21.2). Se caracteriza por atrofia y debilidad muscular progresiva, con
consecuentes complicaciones musculoesqueléticas, respiratorias y cardiacas, entre
otras. (2,3,4,5,6,7)

La distrofia muscular en general tiene una incidencia de aproximadamente 1 entre
2.000 nacimientos. El tipo Duchenne, forma infantil mas comudn y severa, tiene una
ocurrencia de 1 entre 3 600 - 6 000 varones. En Cuba, se estima, que afecta a 376
por cada 100 000 habitantes. En la actualidad y fundamentalmente en los paises en
vias de desarrollo existen pocos recursos para su estudio genético, lo cual impide la
deteccidn de los portadores asintoméaticos, asi como el consejo genético para evitar
la descendencia afectada mediante el diagnéstico prenatal. -3

En la poblacién general, el dolor representa un problema clinico, social y econdmico,
con estimaciones de prevalencia mensual que van de 1% a 60%. En su forma crénica
es un sintoma frecuente en pacientes con DMD reportado en hasta un 73%, afectando
las actividades, participacion y calidad de vida; sin embargo, es un sintoma
subdiagnosticado y por ende subtratado. ¥

Se describe el caso de un nifio con diagndstico de DMD con cuadro doloroso de sus
pies y las medidas rehabilitadoras encaminadas a devolver la movilidad que antes

disfrutaba que significa calidad de vida para el nifio y su familia.

METODOLOGIA

Para la contextualizacion y abordaje del presente caso clinico se llevé a cabo una
necesaria busqueda que permitiera conocer el estado actual del objeto de
investigacion, en las bases de datos Infomed, Pubmed, Elsevier, Scopus, Scielo y
MedlinePlus, asi como en la biblioteca Cochrane.

Se utilizaron combinaciones de palabras clave incluidas en el Descriptor de Ciencias
de la Salud en idioma inglés o espafiol, con todo tipo de publicacién, como “distrofia

muscular de Duchenne”, “dolor en la distrofia muscular de Duchenne”, “dolor
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musculoesqulético en la distrofia muscular de Duchenne”, “rehabilitacion en la distrofia
muscular de Duchenne”, “fisioterapia en la distrofia muscular de Duchenne”, “actividad
fisica en la distrofia muscular de Duchenne”.

Una vez efectuado el examen clinico varias interrogantes fueron objeto de andlisis
ante el contexto que se planteaba. ¢ COmo manejar este paciente de 8 afios con dolor
y diagnostico DMD? ¢ Solicitar la interconsulta con otras especialidades? ¢ Aplicar el
meétodo clinico y determinar la necesidad de algun analgésico, reposo por lo menos

durante 7 dias o retomar la fisioterapia?
PRESENTACION DEL CASO

Paciente masculino de 8 afios de edad, de raza blanca, escolar insertado en el sistema
educativo, con diagnostico de DMD a los 5 afios de edad. Actualmente con
aproximadamente 3 afios de evolucién de su enfermedad, recién incorpora a su
tratamiento medicamentoso el deflazacort (15 mg) en sustitucion de la prednisona, ha
estado en rehabilitacién de manera irregular, estabilizandose desde la reapertura de
los servicios en enero del 2022 con un periodo de descanso para disfrutar de la familia,
de vacaciones viaja a otra provincia y su mama refiere que se expuso a emociones y
sobreproteccion notando que el nifio comienza a pedir que lo llevaran en brazos, se

guejaba de dolor en los pies, por lo que ya no queria caminar.
Ante esta situacion la familia suspende las vacaciones y se presenta ante el fisiatra.
Examen fisiatrico se encuentran manifestaciones clinicas de su enfermedad:

Debilidad muscular global, escéapula alada, signo de Gowers, pseudohipertrofia de

gemelos, retraccion aquilea, tendencia al equino, mayor izquierdo, asi como al varo.

Se queja de dolor en los pies con grandes dificultades para bipedestar, que se logra
en la camilla observandose un patron miopatico con hiperlordosis y base de

sustentacién amplia.

No se identificaron contracturas en los pies ni otros signos de interés. Escala pediatrica

de Evaluacion Visual Analdgica (EVA) no fue confiable.

Antecedentes y examenes que complementaron el diagnéstico de su enfermedad:

Laboratorio clinico 15/05/2019,

TGO: 6,7 UI/L VR — 0- 46 UI/L



TGP: 28,71 Ul/L VR - 0- 49 UI/L
Lactico deshidrogenasa (LDH): 1986,52 UI/L VR - 200- 400 UI/L
CK: 1660,3 UI/L VR - 24- 195 UI/L
Estudio molecular en sangre periférica: 15/05/2019

Se realizé estudio mediante técnica de reaccion en cadena de la polimerasa (PCR-

multiplex)

Resultado: No deleccion de 17 exones del gen de la DMD, queda pendiente el estudio

de un exdn que no esta funcionando bien.

Se realiza un andlisis de las limitaciones objetivas para realizar determinadas
investigaciones, asi como el tiempo que podria demorar la respuesta a una
interconsulta, se efectua el diagnostico diferencial como las principales enfermedades
gue causan dolor en los pies en esta edad para tener en cuenta signos de alarma que

pudieran orientar hacia una patologia potencialmente grave.

Se decide continuar con terapia fisica se plantean objetivos para cumplimentar
tratamiento rehabilitador: adecuacion psicolégica, mejorar el dolor, recuperar marcha

e independencia funcional.

Tratamiento de fisioterapia

Calor infrarrojo en ambos pies a 80 cm de distancia 10 minutos durante 20 sesiones.
Manipular las fascias, relajar y estirar inicio e inserciones de forma concéntrica.
Ejercicios de estiramiento muscular : mantener el rango de movimiento y simetria

5 veces/semana

Sesiones amenas Yy divertidas, aplicando una ludoterapia efectiva (recuperacion

funcional) y eficiente (con el menor gasto energético del paciente).

NOTA: Como parte del tratamiento el nifio recibe terapia de BIONEUROEMOCION

fuera de la institucion.

De esta manera con:



Abordaje progresivo, individualizado, con actividad fisica planificada en
correspondencia con las necesidades diarias.

Utilizando los medios disponibles en el servicio (bicicleta estacionaria, escalera,
paralelas para reeducacion de la marcha) se lleva a cabo un proceso de rehabilitacion
enfocado en los objetivos propuestos sin dejar de atender el resto de las areas en
déficit.

Se observa en los momentos iniciales el eminente dolor expresado por el paciente

durante la manipulacion del licenciado, hasta la recuperacion de la marcha e

independencia funcional.
DISCUSION

Aunque actualmente son incurables, las condiciones neuromusculares no son
intratables y particularmente las investigaciones disponibles escasas en lo
concerniente al dolor, muestran que éste es un problema frecuente e importante en
las personas con enfermedades neuromusculares (ENM); las cifras varian desde el
54 % para la distrofia muscular de Duchenne (DMD) y hasta el 80 % para la distrofia
muscular de Becker (DMB). ¥

La informacién sobre lo que sucede en poblacion pediatrica es menor que la
relacionada con los adultos. Sin embargo, en los ultimos afios existen una serie de
estudios que permiten identificar al dolor, particularmente el dolor crénico, como un
grave problema en esta poblacion. En la mayoria la intensidad del dolor informado
suele ser moderada, aunque también se reflejan casos de dolor severo. Algunos
trabajos apuntan relaciones estadisticamente significativas entre intensidad del dolor
y edad, esto es, a mayor edad, mayor intensidad del dolor. En general, la frecuencia
de los episodios de dolor es elevada, en muchos casos practicamente diaria. ¥

En correspondencia con el caso clinico presentado la localizacion mas habitual
reportada es en los miembros inferiores, y de estos las piernas, en el triceps sural
condicionado por la marcha de puntillas, el sobre uso de esta musculatura y los
cambios que en si produce la propia enfermedad; pero también son habituales las
localizaciones como espalda, caderas o zona pélvica, pies, cuello, hombros, brazos,
manos y cabeza. El malestar aparece asociado a las zonas con mayor intensidad de

dolor, que determinan la solicitud de estudios de laboratorio, imagenes, etc, para



realizar un acertado diagnéstico diferencial y diferir a otras especialidades como
cirugia, ortopedia y/o reumatologia. 5 6.7.8)

Las causas del dolor en DMD tienden a ser multifactoriales y en multiples
localizaciones, habitualmente en columna cervical, lumbar y extremidades inferiores,
y se encontraria relacionado con la presencia de alteraciones posturales, escoliosis,
artrodesis de columna, fracturas patologicas, asociada al uso prolongado de
corticoides con una fragil salud 6sea, uso de gastrostomia o traqueostomia y a mayor
interferencia en las actividades generales, animo y peor calidad de vida. Ademas, se
sumaria a otros sintomas propios de la enfermedad como la debilidad muscular y
fatigabilidad como factores que limitan la participacion y calidad de vida de los

pacientes con DMD. ¢ 5.6:7.8.9)

El caso clinico reflejaba asociado al dolor algunas de éstas manifestaciones, de ahi
gue coincidiendo con lo expresado en bibliografia consultada, identificarlas, y realizar
un manejo eficaz en funcion de la causa aplicando, terapia fisica, correccion postural,
ortesis, farmacos, segun la necesidad es siempre crucial en la evoluciéon del paciente,
mas aun dada la alta probabilidad de que el dolor se extienda a otras zonas corporales
una vez gque este aparece, como también lo es que el dolor se cronifique en estas
particulares circunstancias; una vez que el dolor se cronifica es muy dificil

eliminarlo.“58

Se conoce que la enfermedad describe un deterioro progresivo de la fuerza muscular
y su curso conduce a la pérdida de la marcha, pero la negativa a caminar que se
observa en el caso clinico de 8 afios de edad, no se corresponde con las referencias
encontradas, donde no se mencionan edades tan tempranas como los 8 afios con
pérdida de la marcha. Las estimaciones de manera general estan alrededor de los 12
afios de edad como promedio, con margenes que oscilan entre los 9 y 13 afios. ¢ 78

10,11) Esto confirma el hecho de que el dolor es la causa de éste comportamiento.

En este sentido fue interesante conocer que Rocha D, Certanec Z. en su estudio
Prevalencia de dolor crénico en pacientes con distrofia muscular de Duchenne en
etapas no ambulantes, ® no encontraron relacion entre la presencia de dolor y la
edad de pérdida de la marcha, ni tampoco entre la presencia de dolor y edad de los

pacientes estudiados.



Ante el abandono de la movilidad independiente observada en el caso clinico por la
presencia del dolor las investigaciones © expresan que las molestias que
experimentan estas personas varian en funcion del tipo de ENM en general, y
presentan problemas de movilidad, de suefio, y en otros aspectos inherentes al
bienestar, como las relaciones sociales o el desempefio académico; ademas de
problemas de funcionamiento psicoldgico y de graves interferencias en todas las areas

de la vida. (4,78, 10, 12, 13)

La existencia de una familia sobreprotectora, que se convierta en un espacio donde
prolifere la lastima hacia el nifio no favorece su desempefio y los efectos del dolor se
dejan notar muy pronto en la vida de estas personas con descenso aun mayor en el
nivel de actividad, caida en el animo e interés por el juego independiente y la marcha,
con aumento en las solicitudes de asistencia de los cuidadores, los que se ven
afectados por la existencia de la enfermedad que constituye un problema en si misma,
y también por el impacto que representa el dolor tanto para quien lo experimenta en

primera persona, como para quien se encarga del cuidado.

En el examen fisico ante la presencia del dolor dadas las particularidades del caso
clinico con una fuerte influencia emocional no favorecedora en su manejo, no fue
posible obtener una respuesta confiable a la valoracién de la intensidad del dolor en
sus inicios utilizando la escala pediatrica de Evaluacién Visual Analdgica (EVA), de
igual manera no se obtuvieron mejores resultados en los intentos de aplicar Test de
Daniel, al menos en los grupos musculares donde éste era posible obtenerse, menos
otras escalas funcionales como la Caminata de los 6 minutos o la escala de Vigos,
utilizadas en la literatura para seguir la evolucion de estos pacientes.®1011.13) Esta
ultima si fue obtenida un mes después como resultado de la aplicacién del tratamiento

con Grado 2.

Realizar el diagnadstico diferencial descartando enfermedades que causen dolor en el
nifio y que signifiqguen otro manejo, es imprescindible como parte del examen clinico,
de igual manera las solicitudes de estudios complementarios e interconsultas con
otras especialidades es algo a tener en cuenta independientemente de que las
caracteristicas de la propia enfermedad contribuyen al impacto y la severidad del
dolor, la atencién y manejo del dolor deberia ser tarea prioritaria en el tratamiento de

estos pacientes, como también la prevencién del dolor crénico y obtener la evidencia



cientifica mas actualizada de en qué medida es conveniente la aplicacion de la terapia
fisica.

Si esta claro que la valoracién de los pacientes con diagnostico de DMD por el médico
especialista en medicina fisica y rehabilitacion es importante porque le ayuda a decidir
cual es el manejo mas apropiado en cada caso; lo prioritario es prevenir
complicaciones musculoesqueléticas tardias y retrasar, hasta donde sea posible, la
pérdida de capacidades funcionales que le impidan al paciente desempefar las
actividades de la vida diaria y su independencia. La pérdida de la capacidad funcional
es principalmente el resultado de la disminucién progresiva de la fuerza muscular y la

resistencia muscular durante el curso progresivo de la enfermedad. ©: 7:8)

Las formas sencillas para evitar las contracturas son evadir la inmovilidad, insistir en
el mantenimiento de los arcos de movilidad completos y realizar ejercicios de
estiramiento (se aconsejan el yoga o taichi), acompafados de programa de terapia
fisica y ocupacional de minimo diez minutos y un adecuado posicionamiento para
mantener los arcos de movilidad. La frecuencia de contracturas es rara antes de los

nueve afos, pero su frecuencia y gravedad aumenta con la edad. "

En el caso clinico que se presenta se indico calor infrarrojo previo a las sesiones de
estiramiento con buenos resultados. La recomendacion de algunos autores es que no
debe olvidarse el uso de calor profundo para mejorar la calidad de los estiramientos

(distensibilidad del colageno). ()

El tejido muscular deficiente de distrofina es muy susceptible de sufrir dafio por
ejercicio inducido por lo que es importante poder advertir los signos de debilitamiento
por exceso de ejercicio: * 78 11.13) |a sensacion de mayor debilidad antes que de mayor
fuerza fisica en los 30 minutos posteriores al ejercicio, excesivo dolor muscular 24 o
48 horas después del ejercicio, calambres musculares, pesadez en las extremidades,

prolongada falta de aire.

La fatiga en las NMDs se debe a muchos factores y es causada en parte por una
activacion muscular deficiente, a una generalizada falta de condicion fisica, y a una

disminuida capacidad cardiopulmonar por falta de movilidad. ¢ 7. 811

Se recomienda que el ejercicio en pacientes con DMD en fase ambulatoria, debe ser

aerobico sin superar el 20 % de la contraccion voluntaria maxima (fortalecimiento



submaximo) y se deben evitar los ejercicios excéntricos, recordando que la
inestabilidad inherente de la membrana del sarcolema con deficiencia de distrofina,
predispone a lesiones debido a las cargas mecanicas. Los ejercicios excéntricos o
contracciones de alargamiento producen mas estrés mecanico en la fibra muscular
que los ejercicios de contracciones concéntricas y los musculos que estan sometidos
a permanentemente a contracciones de alargamiento muestran la debilidad maés
temprana en el curso de la DMD, como los musculos extensores de cadera,

extensores de rodilla y dorsiflexores de tobillo. (7- 10 11)

Son mudltiples las guias y consensos que la comunidad cientifica ha puesto a la mano
de los profesionales para el manejo de la DMD en sus diferentes etapas, cuyo analisis
y conduccién corresponde a los médicos de cabecera, por solo mencionar una de ellas
Consenso colombiano®?® para el seguimiento de pacientes, concluye que el manejo
multidisciplinario y las estrategias de seguimiento y manejo oportuno permiten retrasar
la aparicion de complicaciones y modificar la historia natural de la enfermedad. Asi,
se sugiere seguir las recomendaciones de seguimiento y cuidado de pacientes con

DMD en cada etapa de la enfermedad.

Queda claro que aunque en Cuba a pesar de los ingentes esfuerzos con la constante
introduccién de técnicas de avanzada, al igual que en algunos paises del area, se
presentan dificultades para el diagndéstico y acceso muchas veces al tratamiento
medicamentoso, por lo que en el manejo del dolor en este grupo de paciente no debe
pasar por alto la valoraciéon por el Fisiatra y el uso de los medios disponibles en los

Servicios de Rehabilitacion Integral existentes a lo largo y ancho del pais. ¢

Menospreciar el dolor y sus efectos en estas poblaciones ha sido moneda de uso
corriente, y aunque resulta complicado por el hecho de ser enfermedades poco
frecuentes lo que hace muy dificil obtener muestras amplias, modificar la historia
natural de la enfermedad asegurando diagnostico e intervencion temprana, con
ejercicio aerdbico suave y de bajo impacto tal como caminar, nadar y usar bicicleta
estacionaria, mejora la capacidad cardiovascular e incrementa la eficiencia de la
actividad muscular, impide la aparicion del dolor, ayudando por consiguiente a
combatir la fatiga fisica, clave en mejorar las expectativas de vida de estos pacientes

con calidad.

CONCLUSIONES
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Los resultados obtenidos en el abordaje del cuadro doloroso del caso clinico
presentado con remision total del mismo y restablecimiento de la marcha e
independencia funcional, nos indican que el dolor es un sintoma a considerar en la

poblacién con DMD.

Es necesario utilizar herramientas apropiadas para su deteccion, evaluar el grado de
interferencia que genera éste en las actividades, participacion y calidad de vida de los
pacientes y sus cuidadores, y asi lograr el adecuado manejo integral a que estamos

acostumbrados en rehabilitacion.

Limitaciones: después del consentimiento inicial que dio curso a la redaccion del
presente articulo, cumpliendo la solicitud de la familia las evidencias fotograficas

fueron retiradas.
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