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Duchenne muscular dystrophy.  
Perspectives from the rehabilitation

Abstract

Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) is a type of severe neuromuscular disease that occurs during childhood. 
It affects approximately 1 in 3500 to 6000 live male births; it is associated with the recessive X chromosome, and it  
manifest itself in a slightest way as Becker Muscular Dystrophy, due to a mutation in the dystrophin gene located 
in Xp21. This is a disabling disease that inevitably occurs until a progressive deterioration of the muscles leads to 
the patient´s death, usually from cardiorespiratory complications. From the point of view of rehabilitation, a series 
of management strategies have been developed in multidisciplinary groups ranging from gym work with stretch 
therapists to wheelchair prescriptions, and the development of noninvasive mechanical ventilation which, while they 
do not modify the genetic basis of the disease, do significantly improve the patient’s independence as well as the care 
given by family and caregivers, and provide a better quality of life.
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Resumen

La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad hereditaria de tipo neuromuscular progresiva, que 
se presenta durante la infancia; afecta aproximadamente 1 de cada 3500 a 6000 niños varones nacidos vivos. El gen 
DMD que codifica para la distrofina, una proteína estructural del músculo, se localiza en el brazo corto del cromosoma 
X en la región p21, puede sufrir diferentes mutaciones ocasionando la pérdida parcial o total de la proteína lo que 
origina la DMD y otras enfermedades relacionadas como la Distrofia Muscular de Becker, que es una distrofia de forma 
más leve. Esta es una enfermedad discapacitante que se caracteriza por un deterioro progresivo de los músculos, y 
en las etapas avanzadas de la enfermedad se presentan generalmente complicaciones cardiorespiratorias que son las 
causas principales que ocasionan la muerte al paciente. Desde el punto de vista de la rehabilitación, cuyo objetivo es 
retrasar la progresión de la enfermedad, se han venido desarrollado una serie de estrategias de tratamiento y manejo 
que involucran grupos multidisciplinarios; éstas van desde trabajo en gimnasio con terapeutas para estiramientos hasta 
prescripción de sillas de ruedas y formulación de ventilación mecánica no invasiva, que si bien se sabe no modifican las 
bases genéticas de la enfermedad, sí mejoran de forma importante la independencia del paciente, facilitan los cuidados 
por parte de la familia y los cuidadores y permiten una mejor calidad de vida. 
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Introducción
Las distrofias musculares son un grupo de enfermedades 
hereditarias que se caracterizan por producir debilidad, 
atrofia muscular y alteración de la marcha a medida que 
progresa la enfermedad debido a alteraciones estructurales 
de las proteínas musculares que conllevan a muerte celular 
(1,2). Son trastornos poco frecuentes, generalmente se pre-
sentan al inicio de la infancia, siendo la forma más usual la 
DMD que a nivel mundial presenta una incidencia aproxi-
mada de 1 de cada 3500 a 6000 niños varones nacidos vivos 
(3). La DMD es una enfermedad ligada al cromosoma X de 
carácter recesivo; las alteraciones o mutaciones en el gen 
que codifica la proteína distrofina, la cual se expresa en 
la cara citoplasmática del sarcolema, es vital para el buen 
funcionamiento de las fibras musculares. La mayoría de 
casos de DMD están asociados a madre portadora asinto-
mática y 1/3 de los casos se deben a mutaciones de novo (4).

Los individuos afectados pueden tener retrasos leves en el 
desarrollo motor y la mayoría no son capaces de correr y 
saltar en forma adecuada debido a la debilidad muscular 
proximal, lo que ocasiona la clásica maniobra de Gowers 
(síndrome de Gowers). La mayoría de los pacientes son 
diagnosticados hacia los cinco años de edad, cuando su 
capacidad física diverge notablemente de la de sus pares; 
la fuerza muscular se deteriora progresivamente y los 
niños requieren el uso de ayudas técnicas para la marcha 
y para el posicionamiento; posteriormente, en la mayoría 
de los casos antes de la adolescencia, requieren una silla de 

ruedas. Con el paso del tiempo surgen trastornos respira-
torios y complicaciones cardíacas y ortopédicas, las cuales 
sin intervención genera una disminución considerable en 
la calidad de vida del paciente y de sus cuidadores. La 
edad media de fallecimiento de los pacientes es 18 a 19 
años (5).

Hasta hace unos años, la DMD era una entidad cuyas 
expectativas de tratamiento eran casi nulas y aunque hasta 
el momento no hay una cura definitiva, existen diversas 
intervenciones que pueden modificar la historia natural 
de la enfermedad: por lo tanto actualmente, gran parte de 
los pacientes llegan a la edad adulta. El objetivo de este 
artículo es describir los principales aportes médicos para 
los pacientes que sufren de DMD desde el punto de vista 
de la medicina física y rehabilitación.

Historia

Las descripciones clínicas de la distrofia muscular de 
Duchenne (DMD) se han producido desde mediados 
de 1800. El cuadro clínico es el de una enfermedad con 
pérdida muscular lentamente progresiva caracterizada 
por síntomas que se desarrollan antes de los cinco años 
de edad. Inicialmente la DMD afecta los músculos de la 
cintura pélvica y cintura escapular, así como los múscu-
los del cuello y los músculos abdominales, la debilidad 
muscular es progresiva e implacable y empeora en la 
infancia tardía (6).
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Resumo

A Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) é uma doença hereditária de tipo neuromuscular e progressiva, que ocorre 
durante a infância, afetando aproximadamente 1 em 3500-6000 meninos nascidos vivos. O gene DMD que codifica a 
distrofina, uma proteína estrutural do músculo, está localizado no braço curto do cromossomo X na região p21, pode 
sofrer mutações diferentes que causam perda parcial ou total da proteína que causa DMD e outras doenças relacio-
nadas como a distrofia muscular de Becker, uma distrofia de forma mais branda. Esta é uma doença incapacitante 
caracterizada pela deterioração progressiva dos músculos e nos estágios avançados da doença ocorrem geralmente, 
complicações cardiorrespiratórias as quais são os principais motivos que causam a morte do paciente. Do ponto de vista 
da reabilitação, que visa retardar a progressão da doença, foram desenvolvidas uma série de estratégias de tratamento 
e abordagem envolvendo equipes multidisciplinares; estas vão desde o trabalho no ginásio com terapeutas para esticar 
á prescrição de cadeiras de rodas e formulação de ventilação mecânica não-invasiva, É bem sabido que, se não mudam 
as bases genéticas da doença, melhorar significativamente a independência do paciente, facilitam os cuidados pelos 
familiares e cuidadores e melhorar a qualidade de vida.
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Aunque esta enfermedad recibe su nombre del doctor 
Duchenne de Boulogne, importante médico y fotógrafo 
francés, fue Edward Meryon quien hizo las primeras 
descripciones de la DMD en 1852, al observar las biopsias 
musculares realizadas a cuatro hermanos que presentaban 
distrofia muscular, y reportar la presencia de alteraciones 
patológicas tales como disrupción del sarcolema. Para 
caracterizar el curso clínico realizó un informe detallado 
de la vida de un paciente, quien en su infancia presentaba 
un retraso a nivel motor y nunca pudo saltar; a la edad 
de ocho años tenía dificultades para subir escaleras, a los 
once años no podía adoptar el bípedo y a los catorce años 
sus extremidades superiores se habían debilitado comple-
tamente muriendo a la edad de 16 años (7).

En 1861 Duchenne describe un grupo de pacientes con 
paraplejía hipertrófica de gastrocnemios e inicialmente 
pensó que la causa era de origen cerebral; pero hacia 1868 
con estudios repetidos de múltiples biopsias musculares, 
considera que la enfermedad es de origen muscular (8). 
En 1886 Gowers describe el signo clásico que lleva su 
nombre después observar varios niños con DMD. A partir 
de 1930 diferentes grupos de investigadores reportan el 
aumento de los niveles de enzimas musculares incluida 
la creatina kinasa, tanto en pacientes con diagnóstico de 
la enfermedad como en mujeres portadoras. Hacia 1986, 
Kunkel aísla el gen DMD que codifica para la proteína 
relacionada con la DMD y finalmente Hoffman en 1987, 
identifica la proteína producto de este gen que se llamaría 
posteriormente distrofina, molécula en la cual en la actua-
lidad se centran las investigaciones y se espera que los 
resultados de esos estudios permitan diseñar estrategias 
para el manejo de la enfermedad (9). 

Bases moleculares

El gen DMD que codifica para la distrofina se localiza en 
el brazo corto del cromosoma X en la región p21.2, está 
formado por 79 exones y tiene una extensión de 2,3 Mb. 
Diferentes mutaciones (deleciones, mutaciones puntuales, 
duplicaciones e inserciones) que ocurren en este gen son la 
causa de la ausencia parcial o total de la distrofina y por lo 
consiguiente de la DMD, así como de otras enfermedades 
que en conjunto se denominan distrofinopatías, como la 
distrofia muscular de Becker (DMB) y la cardiomiopatía 
dilatada 3B (10).

Para entender la patogénesis de la distrofia muscular de 
Duchenne (DMD) a nivel molecular y celular (9), hay que 
tomar en cuenta dos características importantes obtenidas 
a partir de las observaciones clínicas y patológicas; la 

primera es que, la DMD es una enfermedad crónica y 
debilitante, resultado de un proceso de degeneración 
progresiva y necrosis del músculo esquelético y cardiaco y 
la segunda, que la contracción muscular está asociada con 
la patogénesis de la DMD.

La distrofina es una proteína estructural que ayuda al 
anclaje de un complejo multiprotéico en la membrana celu-
lar denominado DGC (dystrophinglycoprotein complex), 
se encuentra principalmente en el músculo esquelético 
y tiene como función unir el citoesqueleto con la matriz 
extracelular para mantener la integridad de la membrana 
muscular. Su papel principal es dar soporte y protección a 
las células musculares durante la contracción (11); cuando 
la distrofina está presente, la distribución de las fuerzas 
mecánicas se lleva a cabo de manera coordinada en las 
células musculares, lo que se conoce como sistema de 
fijación transverso entre miofibrillas y sarcolema.

Cuando hay una deficiencia de distrofina la célula se 
vuelve susceptible al estrés mecánico y finalmente, la 
infiltración anormal de calcio (producto de la fragilidad 
del sarcolema) junto con la interacción de otras proteínas 
(calpaínas proteasas dependientes de calcio), llevan a la 
destrucción de la fibra muscular (12). Los músculos proxi-
males contienen fibras grandes que soportan más peso y se 
ven afectadas antes que las fibras de los músculos distales. 
En las biopsias de pacientes con DMD es posible observar 
conjuntos de fibras musculares necróticas, infiltración de 
macrófagos y linfocitos, y fibras inmaduras con núcleos 
centrados, producto de ciclos de degeneración/regenera-
ción que originan el fenotipo de la DMD (12).

Se han identificado hasta el momento varias isoformas 
de la distrofina: la muscular, la cortical, la cerebelar, la 
retiniana, la fetal (cerebro y riñón), la de la célula de 
Schwann y la glial (13). Aunque los síntomas de la DMD se 
relacionan principalmente con las isoformas musculares, 
se ha planteado que la ausencia de distrofina en el cerebro 
es la causa del déficit cognitivo observado en pacientes con 
DMD. También se ha demostrado que en los pacientes en 
quienes la mutación afecta la isoforma retiniana Dp260, 
presentan mayor debilidad para la visión rojo-verde. Los 
fibroblastos y las plaquetas expresan las isoformas Dp116 
y Dp71 respectivamente; el mayor sangrado observado 
durante cirugías mayores se ha vinculado con las mutacio-
nes que afectan dichas isoformas (14). 

Características clínicas
Basados en los síntomas y a la progresión de la enfermedad 
se han descrito cinco fases:
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•	 Fase presintomática (0 a 2 años): inicialmente el paciente 
no presenta características clínicas llamativas aunque 
puede evidenciarse un leve retraso en el desarrollo 
motor, sin presentarse alteraciones en la marcha. Si por 
los antecedentes familiares se sospecha la presencia de 
la enfermedad, se debe confirmar el diagnóstico con la 
valoración de los niveles de creatina kinasa (CK) los 
cuales son altos en esta entidad (15).

•	 Fase ambulatoria temprana (3 a 4 años): en la fase ambu-
latoria, los síntomas generalmente se manifiestan entre 
los dos y los cuatro años de edad. Los padres refieren 
debilidad cervical para movimientos de flexión de 
tronco y para mantener el equilibrio en sedente. Esta 
debilidad se acompaña de un retraso en el desarrollo 
motor. Los pacientes tienen dificultad para mantenerse 
a la par con sus compañeros, tanto física como cogni-
tivamente; además es frecuente un déficit selectivo en 
habilidades verbales (9,16). Hacia los cinco años de 
edad es posible ver el característico signo descrito por 
Gowers para adoptar bípedo (el niño empieza a levan-
tarse del suelo con las cuatro extremidades, se prepara 
para levantarse moviendo sus manos en el suelo cerca 
de sus pies y finalmente pone sus manos en los muslos 
y se impulsa para alcanzar posición bípeda) y la marcha 
de Trendelemburg o marcha de pato debida a debilidad 
de los glúteos. Además de esto se pueden observar 
retracciones del tendón de Aquiles y del tendón del 
bíceps, lo que genera mayor dificultad para caminar 
(1,3,17). 

•	 Fase ambulatoria tardía (5 a 8 años): hacia los nueve años 
se pierde la habilidad para levantarse del piso o de una 
silla y subir escaleras, pero persiste la capacidad para 
deambular con ayudas técnicas. Las complicaciones 
respiratorias, gastrointestinales y cardiovasculares son 
infrecuentes en esta etapa (4,9).

•	 Fase no ambulatoria temprana (9 a 11 años): entre diez y 
doce años se inicia el uso de silla de ruedas, son más 
evidentes las contracturas en flexión de cuello de pie y 
tobillo, se desarrolla escoliosis progresiva (asociada su 
progresión a la dependencia de silla de ruedas), las acti-
vidades físicas como adoptar bípedo con ayuda pueden 
retardar la progresión así como ejercicios con carga de 
peso en agua (3,13). Los pacientes que pueden adoptar 
bípedo con apoyo generalmente pueden desarrollar 
marcha durante acuaterapia.

•	 Fase no ambulatoria tardía (mayores a 12 años): cambio 
de fase difícil de describir; son pacientes con función 
de extremidades superiores y mantenimiento postural 
cada vez más limitado, generalmente se consideran 

pacientes dependientes de silla de ruedas para trasla-
dos. A largo plazo presentan complicaciones serias, las 
más frecuentes son las que involucran el sistema respi-
ratorio, cardiovascular y gastrointestinal que ponen en 
riesgo sus vidas (6,18).

Insuficiencia respiratoria: la historia natural muestra que 
en pacientes entre once y 20 años y que no reciben manejo 
con corticoesteroides, la capacidad vital forzada dismi-
nuye a 60 – 70% de la normal (19); además se presenta 
una disminución en la capacidad para toser y aumento de 
frecuencia de neumonías. La disminución de la efectividad 
de ventilación durante el sueño conlleva a falla respirato-
ria. Cabe anotar que cuando la capacidad vital forzada es 
menor de 1,0 L, o la PaCO2 mayor de 45 mmHg, la supervi-
vencia estimada es de tres a cinco años (20, 21).

Cardiomiopatía: las anormalidades electrocardiográficas 
pueden presentarse desde la etapa ambulatoria (aumento 
de R-S en V1, ondas Q profundas en V5-V6); en etapas 
tardías se observan arritmias siendo mas frecuentes las 
auriculares que las ventriculares y es común encontrar 
taquicardia en reposo (secundaria a disfunción autonó-
mica) (6). El ecocardiograma revela alteración primaria en 
función ventricular izquierda y la patología se relaciona 
con estos hallazgos (necrosis más importante en región 
posterobasal de ventrículo izquierdo).

Disfunción gastrointestinal: se observa compromiso de 
la musculatura voluntaria y lisa, debilidad en músculos 
de masticación – deglución que lleva a carraspeo y tos 
frecuente principalmente en el momento de alimentación, 
retardo en el vaciamiento gástrico y dilatación gástrica 
aguda que aumenta el riesgo de insuficiencia respiratoria 
(22). Asociado a la poca ingesta de líquidos se presenta 
disfunción intestinal crónica con constipación, disten-
sión, hipomotilidad e impactación (23). Actualmente se 
sospecha una posible predisposición a trombosis venosas 
pélvicas o de miembros inferiores secundaria a distensión 
abdominal crónica. 

Diagnóstico

La sospecha diagnóstica de la DMD debe ser considerada 
independientemente de la historia familiar y generalmente 
es accionada por diferentes hallazgos, de los cuales se 
deben resaltar tres. El primero y más común es la obser-
vación de función muscular anormal en niños de sexo 
masculino; el segundo es la detección de altos valores 
de la CK sérica y por último el hallazgo generalmente 
incidental, es un aumento de los valores de transaminasas 
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•	 Pruebas de laboratorio: son de ayuda como diagnós-
tico diferencial. Desde la fase ambulatoria la CK se 
encuentra aumentada por lo menos diez veces del 
valor normal (9); también están aumentadas la AST y 
la ALT (17).

•	 Electrodiagnóstico: aunque los consensos de expertos 
no incluyen dentro de sus algoritmos diagnósticos el 
estudio con aguja de la fibra muscular, esto no indica 
que no pueda o deba ser realizado, especialmente si 
se desea descartar diagnósticos diferenciales (4). Las 
neuroconducciones motoras y sensitivas se hallan nor-
males, lo hallazgos electromiográficos son: reducción 
de fibras musculares efectivas en una unidad motora, 
PAUM de corta duración y baja amplitud y contrac-
ción poco sincronizada (9).

•	 Biopsia muscular: puede realizarse biopsia abierta o 
con aguja, dependiendo del tamaño de la muestra y 
la severidad de la enfermedad; es importante que 
la muestra se tome de un músculo proximal (24). Al 
microscopio se encuentran fibras necróticas, infiltra-
ción de macrófagos y linfocitos y fibras inmaduras. 
Adicionalmente se debe realizar la detección de la 
distrofina por pruebas de inmnohistoquímica e inmu-
nofluorescencia, para averiguar si existe un déficit 
total o parcial de la proteína (9). 

•	 Estudio genético: hasta el momento se han detectado 
y registrado más de 4500 variantes del gen DMD. De 
estas, el 72% corresponde a deleciones extensas, el 
7% a duplicaciones y el 20% a pequeñas deleciones, 
inserciones o mutaciones de una sola base (25).Debido 
a la gran cantidad de variantes para el estudio genético 
se han desarrollado diferentes técnicas tales como la 
PCR (4).

Abordaje de rehabilitación

Estiramientos

La valoración de los pacientes con diagnóstico de DMD 
por el médico especialista en rehabilitación es importante 
porque le ayuda a decidir cual es el manejo más apropiado 
en cada caso; lo prioritario es prevenir complicaciones 
musculoesqueléticas tardías y retrasar, hasta donde sea 
posible, la pérdida de capacidades funcionales que le 
impidan al paciente desempeñar las actividades de la 
vida diaria y su independencia (26-32). La pérdida de 
la capacidad funcional es principalmente el resultado 
de la disminución progresiva de la fuerza muscular y la 
resistencia muscular durante el curso progresivo de la 
enfermedad (31,32).

Figura 2. Pseudohipertrofia de gastrocnemios en un niño con distrofia 
muscular de Duchenne. (Foto facilitada por el Dr. Fernando Ortíz, Instituto de 
Rehabilitación Infantil Roosevelt) 

Figura 1. Algoritmo de sospecha diagnóstica de DMD. 
(Modificado de Bushby K, Finkel R. Diagnosis and management of Duchenne 
muscular dystrophy, part 1: diagnosis, and pharmacological and psychosocial 
management. LancetNeurol 2010; 9: 77–93)

Sospecha Diagnóstica de DMD

No historia familiar de DMD:
No marcha después de 16- 18
meses signo de Gowers

Si historia familiar de DMD:
Sospecha de función
muscular anormal

Aumento inexplicable de
transaminasas

Screening para DMD:
Concentraciones de CK
marcadamente elevadas

Test duplicación/deleción
distrofina: positivo

Biopsia muscular: ausencia
de proteína distrofina

No es DMD: considerar
otras alternativas

Secuenciación genética:
mutación presente

Diagnóstico de distrofinopatía confirmado

SI

NO

(AST y ALT), enzimas producidas por las células hepáticas 
y musculares (Figura 1) (3). 

El diagnóstico se establece basados tantos en las caracterís-
ticas clínicas como en las paraclínicas.

Historia clínica y examen físico

Historia familiar (algunos de los casos), función muscular 
anormal, retraso del desarrollo motor, caídas frecuentes, 
dificultad para correr y subir escaleras. Signo de Gowers, 
marcha de pato, pseudohipertrofia de músculos gastrocne-
mios (1,4) (Figura 2). 
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A través de diferentes estudios clínicos se ha demostrado 
que en el proceso de desacondicionamiento físico en per-
sonas sanas o en aquellas que han tenido periodos cortos 
de inactividad, ocurre una serie de procesos fisiológicos 
que por lo general son mínimos pero se logran recuperar 
rápidamente (33-39); sin embargo, esto no se observa en 
pacientes con enfermedades neuromusculares en quienes 
se tienen desenlaces devastadores y difíciles de recuperar, 
incluso con periodos cortos de inactividad, dando inicio 
así a múltiples contracturas, retracciones, deformidades 
vertebrales como escoliosis y/o aumento de compromiso 
pulmonar dado por enfermedad pulmonar restrictiva 
(40,41). Por estos motivos es importante que la valoración 
la realice un grupo multidisciplinar en el que se incluya 
tanto la terapia física como la ocupacional para que le 
ayuden al paciente a mantener la fuerza y la resistencia 
muscular; uno de los objetivos principales en el manejo 
de los trastornos neuromusculares es mantener o mejorar 
las características de las fibras musculares y para lo que 
es indispensable que se realicen ejercicios de rutina de 
contracción muscular contra resistencia coordinado por 
personal capacitado en el tema (42,43).

Un factor importante mencionado previamente es el 
aumento de la prevalencia de retracciones musculares con 
la consiguiente disminución de los Rangos de Movimiento 
Articular (RMA) completos, que se producen como resul-
tado de múltiples factores entre los que se encuentran: 
posición estática en flexión, desequilibrio muscular y cam-
bios fibróticos progresivos del tejido muscular (27,44, 49). 
Estas retracciones musculares pueden considerarse como 
eventos adversos que deben ser tratados y además se reco-
mienda indicar en lo posible, el posicionamiento normal 
de los niños y jóvenes, permitir el movimiento, mantener 
la deambulación, prevenir desarrollo de deformidades 
fijas y mantener la piel íntegra (31,41,50). Para obtener 
un estiramiento efectivo de la unidad miotendinosa se 
requiere conjugar estiramientos activos, activos asistidos, 
estiramientos pasivos, sistemas de posicionamiento y 
órtesis (31,35,54). En niños no ambulantes adicionalmente 
se recomienda la movilización pasiva o ejercicios de movi-
lización activa asistida para mantener la simetría postural 
(57-62).

La debilidad muscular presente en la DMD es un factor 
importante que contribuye al desarrollo ulterior de defor-
midades posturales, asimetrías de columna, escoliosis y 
otras posturas anómalas, que generalmente se presentan 
después de los seis a siete años, siendo infrecuentes en 
edades previas (28,30). Respecto a la prevención de con-
tracturas, como se había mencionado anteriormente, es 

mandatorio realizar series de estiramientos activos, pasi-
vos y activos asistidos con un mínimo de cuatro a seis días 
a la semana. Tanto en la fase ambulatoria como no ambu-
latoria es necesario realizar estiramiento de los músculos 
de las cuatro extremidades, haciendo énfasis en músculos 
que involucran cadera, rodilla y cuello de pie. Durante la 
fase no ambulatoria se debe realizar estiramiento regular 
de músculos de miembros superiores, haciendo énfasis en 
músculos relacionados con dedos, carpo, codo y hombro 
(29,30), la realización de estiramientos en otras articulacio-
nes de la economía depende del examen clínico de cada 
paciente. 

Las formas sencillas para evitar las contracturas son evitar 
la inmovilidad, insistir en el mantenimiento de los arcos de 
movilidad completos y realizar ejercicios de estiramiento 
(se aconsejan el yoga o taichi), acompañados de programa 
de terapia física y ocupacional de mínimo diez minutos y 
un adecuado posicionamiento para mantener los arcos de 
movilidad (76-78). McDonald encontró que la frecuencia 
de contracturas es rara antes de los nueve años, pero su 
frecuencia y gravedad aumenta con la edad (6). No debe 
olvidarse el uso de calor profundo para mejorar la calidad 
de los estiramientos (distensibilidad del colágeno).

Programa de ejercicio

Como se sabe que los pacientes con DMD presentan 
debilidad muscular progresiva secundaria a un proceso 
de pérdida de masa muscular por necrosis secundaria a 
fatiga, surge la duda acerca de si estos pacientes deben o 
no realizar algún tipo de ejercicio y si es así, ¿qué caracte-
rísticas debe tener el ejercicio? o ¿cuáles modalidades de 
los mismos se deben usar en pacientes con enfermedad de 
Duchenne? Se han hecho varios estudios relacionados con 
estas interrogantes, que han demostrado que se requiere 
como mínimo una intensidad del 20% de la contracción 
voluntaria máxima con el fin de evitar atrofia muscular 
por desuso, mientras que el ejercicio de fuerza y resistencia 
debe ser regular y con una intensidad progresiva y contro-
lada (28,38). 

Jones y Rutherford (61) demostraron que incluso un 
programa limitado (10 repeticiones de 60% - 90% de la 
carga máxima/día) podría tener efectos significativos en 
la fuerza de los pacientes con DMD (0,5 – 1,0% aumento 
día durante periodo de entrenamiento de varias semanas) 
y finalmente después de un programa de doce semanas, la 
fuerza se incrementó en un 25% por unidad de superficie. 
Los aumentos más dramáticos de fuerza se observan en las 
primeras semanas, seguido por un aumento continuo pero 
de ritmo más lento. Estos beneficios iniciales producen 
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contracciones musculares más eficientes (34,62) mientras 
ganancias posteriores son secundarias a hipertrofia mus-
cular y cambios bioquímicos (11, 35, 41).

Los niños con DMD tienen baja capacidad cardiovascular 
y baja utilización periférica de oxígeno, con una mayor 
frecuencia cardiaca en reposo en comparación con niños 
sanos; existen pruebas que demuestran que los niños con 
DMD tienen insuficiencia cronotrópica, es decir tienen 
disminuida la capacidad para aumentar su ritmo cardiaco 
en respuesta al ejercicio (42). En reposo presentan una 
frecuencia cardiaca 110 ± 12 latidos / minuto comparados 
con controles sanos (94 ± 7 latidos minuto) (86). Los estu-
dios realizados por Bennet y Knowlton (43) muestran los 
riesgos que se corren al someter los músculos a exceso de 
trabajo (disminución de circulación, grandes esfuerzos 
iniciales, exigencia de fuerza máxima, gran motivación con 
lo que se niega el cansancio). Se debe tener en cuenta en el 
personal que valora y ofrece tratamientos a los pacientes 
con este tipo de enfermedad ya que se puede presentar 
fenómenos secundarios de rabdomiolisis principalmente si 
se realizan ejercicios de excéntricos o de estiramiento (44-
55) puesto que estos conllevan a mayor estrés mecánico de 
la fibra muscular que las contracciones concéntricas o de 
acortamiento (56, 57). 

Actualmente existe un número no despreciable de estudios 
prospectivos que muestran la mejoría o mantenimiento de 
la fuerza muscular y de la resistencia en diversas enferme-
dades neuromusculares asociada al ejercicio; la ganancia se 
percibe durante la realización del ejercicio y unas semanas 
después de la suspensión del mismo (16, 58,61-76). Una de 
las manifestación de la inmovilidad son las contracturas; 
por eso una forma de evitarlas es insistir en el manteni-
miento de los arcos de movilidad (se aconseja Yoga y Taichi) 
realizando programas de mínimo diez minutos y hasta seis 
horas de posicionamiento por día para mantener los ran-
gos de movilidad 77-78. Otros autores recomiendan el uso 
de yesos pero tiene el inconveniente que debe ser realizado 
por personas con experiencia (79). La disminución de la 
capacidad aeróbica de esta enfermedad se puede atribuir 
a dos razones, la primera relacionada directamente con la 
enfermedad (involucra además la escoliosis y la enferme-
dad pulmonar restrictiva) y la segunda, relacionada con el 
nivel de actividad (42, 80-84).

Una de las formas de mejorar esta capacidad aeróbica es 
usar las indicaciones del Colegio Americano de Medicina 
del Deporte, las cuales recomiendan 15 a 60 minutos de 
ejercicio aeróbico, tres a cinco veces por semana, y mante-
ner la frecuencia cardiaca entre 55% a 90% de la frecuencia 

cardiaca máxima (220 – edad); esta recomendación es 
válida para el público en general (85). Wright demostró 
que realizar ejercicio aeróbico de intensidad moderada 
mejora la capacidad aeróbica de pacientes con DMD, e 
incluso en pacientes con otras enfermedades neuromus-
culares (81,83, 84). 

En conclusión se recomienda que el ejercicio en pacientes 
con DMD en fase ambulatoria, debe ser aeróbico sin 
superar el 20% de la contracción voluntaria máxima (for-
talecimiento submáximo) 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 mecánicas. Los 
ejercicios excéntricos o contracciones de alargamiento 
producen más estrés mecánico en la fibra muscular que 
los ejercicios de contracciones concéntricas y los músculos 
que están sometidos a permanentemente a contracciones 
de alargamiento muestran la debilidad más temprana en 
el curso de la DMD, como los músculos extensores de 
cadera, extensores de rodilla y dorsiflexores del cuello 
de pie. En niños que no realizan deambulación se deben 
realizar ejercicios de movilización activa asistida con el fin 
de disminuir retracciones y contracturas musculares. Adi-
cionalmente se ha encontrado que el uso de corticoides 
post ejercicio contribuye en la prevención de deterioro de 
la fibra muscular (88). Finalmente, se recomienda la incor-
poración de actividades recreativas y de terapia acuática, 
especialmente en niños preadolescentes pero de manera 
prudente. 

Uso de silla de ruedas

La silla de ruedas es uno de las ayudas técnicas esenciales 
e inevitables para el paciente con DMD. La formulación 
oportuna del equipo adecuado puede mejorar la función 
y la calidad de vida de estos pacientes y sus cuidadores. 
Generalmente la capacidad de marcha se pierde alrededor 
de los 9 a 10 años de edad (1,2). La decisión de cuando 
usar la primera silla de ruedas así como cuando hacer la 
transición de una silla manual a una eléctrica es un tema 
de debate en la actualidad. Sin embargo, independiente-
mente del tipo de silla de ruedas que se elija inicialmente, 
la mayoría de niños con DMD finalmente requieren una 
silla de ruedas eléctrica (116). En términos generales su 
uso no se requiere hasta que aparecen las caídas, dificul-
tad extrema para levantarse desde una posición sedente o 
la imposibilidad de hacer ajustes posturales (117). 

Durante la fase ambulatoria temprana, una silla de ruedas 
manual liviana se considera conveniente para permitir 
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traslados cuando las demandas de movilidad a larga dis-
tancia son superiores a la resistencia del paciente. En la 
fase ambulatoria tardía es necesario el uso de una manual 
ultraliviana, con asiento y espalda sólido con soportes 
laterales para mantener el alineamiento espinal, evitar 
la progresión de escoliosis y adicionalmente, apoyapies 
en neutro para así evitar deformidades en cuello de pie. 
Finalmente, en la etapa no ambulatoria temprana, una 
silla de ruedas manual con asiento y espaldar persona-
lizados y sistema de basculación es una condición previa 
a la formulación de silla de ruedas eléctrica (118-122). Si 
el paciente requiere una silla de ruedas eléctrica antes de 
indicarla, se deben tomar en consideración varios aspec-
tos: el económico, el familiar, el del paciente (compromiso 
cognitivo del paciente) y el de la movilización (falta de 
transporte acondicionado para silla de ruedas, caracterís-
ticas del terreno, barreras arquitectónicas, etc) 

Para los pacientes con DMD que físicamente no requieren 
una silla de ruedas eléctrica completa, una opción son las 
sillas con potencia en las llantas o asistidas. En estas los 
motores se construyen en el centro de las ruedas para ofre-
cer una reducción significativa del esfuerzo necesario para 
impulsarlas y para usar en terreno desigual, subir rampas 
o bajarlas, una ligera presión en las llantas que ayuda con la 
propulsión en cualquier dirección; en estas sillas también 
se recomienda asientos y componentes personalizados, 
incluyendo reposacabezas, asientos y espaldar sólido ajus-
table en altura, con soportes laterales de tronco, apoyapies 
y apoyabrazos a la altura del paciente. Finalmente, cuando 
el compromiso de las cuatro extremidades es muy severo, 
se pueden hacer nuevas adaptaciones a la silla de ruedas 
eléctrica como control con la lengua, sistemas infrarrojos 
o selector de mirada, todo esto para proveer la mayor 
independencia del paciente.

Ortesis

La prevención de contracturas y retracciones musculares 
son una indicación importante para el uso de ortesis, así 
como el adecuado posicionamiento articular y la facilita-
ción de adopción de postura bípeda. Las Ortesis Tobillo 
Pie (OTP) rígidas usadas durante la noche pueden ayudar 
a minimizar la progresión de la contractura de cuello de 
pie en equino y se consideran apropiadas de por vida. Cabe 
recordar que estas ortesis deben ser hechas de forma indi-
vidual bajo la medida de las extremidades de cada paciente 
para permitir el máximo confort y alineamiento del cuello 
de pie (123). Las Ortesis Rodilla Tobillo Pie (ORTP) pueden 
ser de valor durante la fase ambulatoria tardía o fase no 
ambulatoria temprana en la prevención de contracturas 

y deformidades además de permitir la posición bípeda y 
una deambulación limitada (con bloqueo de rodilla) que 
en estos casos tiene únicamente objetivos terapéuticos pero 
generalmente no son bien toleradas durante la noche. 

Por otro lado, para los pacientes no deambuladores y que 
requieren desplazamiento constante en silla de ruedas, el 
uso de OTP durante todo el día puede ser benéfico (124). El 
uso de Ortesis Tobillo Pie durante el día no está indicado en 
pacientes en fase ambulatoria, pues generalmente limitan 
los movimientos compensatorios que son necesarios para 
una ambulación eficiente, le agregan peso al cuerpo del 
paciente comprometiendo la marcha y haciendo mucho 
más difícil la adopción de postura bípeda desde el suelo. 
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