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RESUMEN

Introduccion: La distrofia muscular de Duchenne es una enfermedad
neuromuscular que causa graves alteraciones, incluidos la afectacién pulmonar y
los problemas del lenguaje.

Objetivo: Describir la evolucion de un paciente con distrofia muscular de
Duchenne después del tratamiento rehabilitador (logoterapia) para aumentar la
capacidad respiratoria y mejorar los componentes estructurales del lenguaje.

Presentacion de caso: Paciente masculino de 6 anos, atendido en la Clinica de
Neurologia Infantil del Centro Internacional de Restauracion Neuroldgica desde
junio hasta agosto de 2021. El tratamiento incluyo 6 sesiones semanales de una
hora durante 84 dias.

Conclusiones: La logoterapia resulta efectiva en el paciente, porque se constatan
mejorias de la capacidad respiratoria y de los componentes estructurales del
lenguaje (aspecto fonico, léxico y gramatical). Se recomienda la fisioterapia
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respiratoria y la estimulacion neurolingiiistica para mejorar la calidad de vida en
infantes con distrofia muscular de Duchenne.

Palabras clave: distrofia muscular de Duchenne; enfermedad neuromuscular;
rehabilitacidn respiratoria.

ABSTRACT

Introduction: Duchenne muscular dystrophy is a neuromuscular disease that
causes serious alterations, including lung involvement and language problems.

Objective: To describe the evolution of a patient with Duchenne muscular
dystrophy after rehabilitation treatment (logotherapy) to increase respiratory
capacity and to improve the structural components of language.

Case report: The case of a 6-year-old male patient is reported. He was treated at
the Pediatric Neurology Clinic of the International Center for Neurological
Restoration from June to August 2021. The treatment included 6 weekly sessions
of one hour during 84 days.

Conclusions: Logotherapy is effective in a patient, because improvements are
observed in respiratory capacity and structural components of language (phonic,
lexical and grammatical aspects). Respiratory physiotherapy and neurolinguistic
stimulation are recommended to improve the quality of life in infants with
Duchenne muscular dystrophy.

Keywords: Duchenne muscular dystrophy; neuromuscular disease; respiratory
rehabilitation.

Recibido: 14/02/2022
Aceptado: 11/05/2022

Introduccion

Las distrofias musculares son un tipo de miopatias. Estas engloban mas de 30
enfermedades de etiologia genética, caracterizadas por debilidad y degeneracion
progresiva de las fibras musculares del musculo estriado.(!,2:3:4:3)
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Una de las mas conocidas es la distrofia muscular de Duchenne (DMD), enfermedad
genética trasmitida a través del cromosoma X por mutacion del gen de la distrofina
localizado en el locus Xp21, una proteina subsarcolémica esencial para la
estabilidad estructural del musculo, que afecta, mayoritariamente, a los varones.
Su consecuencia radica en la destruccion progresiva de las fibras musculares.®:6:7)

La DMD constituye una enfermedad neuromuscular que causa graves alteraciones
de la musculatura cardiorespiratoria.®3 Resulta la mas comdn y letal de las
distrofias.® Se diagnostica, generalmente, a partir de los 3 afos por déficit en los
items del desarrollo infantil. Se manifiesta por dificultades en habilidades de la
motora gruesa. También aparecen postura lordotica, pseudohipertrofia muscular,
y problemas en el aprendizaje, particularmente en el lenguaje y la comunicacion.
Con el progreso de la enfermedad la afectacion provoca insuficiencias respiratoria
y cardiaca, dificultades para toser, y riesgo de infecciones respiratorias y para la
vida.®

Esta enfermedad cursa con debilidad de los musculos respiratorios, flujo
inspiratorio y espiratorio menos efectivo, lo que incrementa la acumulacion de
secreciones de localizacidon proximal, media y distal, y la morbi-mortalidad. Se
recomienda la fisioterapia respiratoria para movilizar las secreciones y favorecer
la limpieza bronquial.(®

Actualmente no se dispone de tratamiento curativo, pero existen algunos
relacionados con el uso de farmacos y fisioterapia, para reducir los sintomas,
retrasar la pérdida de la funcionalidad y mejorar la calidad de vida de los
pacientes, siempre con la participacion de un equipo multidisciplinario, debido a
la variabilidad de las afectaciones (cardiacas, ortopédicas, pulmonares,
gastrointestinales, musculares, psicologicas, entre otras). (12458

El objetivo del trabajo fue describir la evolucion de un paciente con DMD después
del tratamiento rehabilitador (logoterapia) para aumentar la capacidad
respiratoria y mejorar los componentes estructurales del lenguaje.

Presentacion del caso

Paciente masculino de 6 anos, raza blanca, Gltimo de una prole de dos hermanos,
hijo de padres jovenes no consanguineos y producto de un embarazo planificado.

Como antecedentes patoldgicos personales se presentaron los siguientes:
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Prenatales: gestacion controlada.

Natales: parto fisiologico (39 semanas), llanto fuerte al nacer, apgar 9/9,
peso 3100 g, talla 51 cm, circunferencia cefalica 34 cm, circunferencia
toracica 33 cm. Alta a las 72 horas como recién nacido vivo sano.
Posnatales: desarrollo psicomotor normal hasta los 4 anos.

Examen fisico actual: trofismo muscular disminuido con hipertrofia bilateral
de los musculos gastronemios, marcha en punta de pie, y cansancio ante el
ejercicio fisico. Ademas, dificultades para incorporarse de sedestacion a
bipedestacion, correr, subir y bajar escaleras; lenguaje oral sencillo con
alteraciones; disminucion de la capacidad respiratoria; dificultades para
toser y movilizar las secreciones. Controla esfinter anal y vesical. Ayuda al
vestir y al aseo parcialmente. Deglute y mastica -alimentacion
independiente-. No tiene alergia a alimentos, ni a medicamentos. No
presenta sialorrea.

Antecedentes patologicos familiares:

e Diabetes e hipertension arterial (abuelos paternos).

En cuanto al diagnostico neurologico, se presento una lesion progresiva del sistema
nervioso central de etiologia prenatal, expresada como una distrofia muscular de
Duchenne.

Fue atendido en el Centro Internacional de Restauracion Neuroldgica (CIREN)
durante tres ciclos (84 dias) de tratamiento con 6 frecuencias semanales de 1 hora,
desde junio hasta agosto de 2021.

Evaluacién inicial (exploraciéon logopédica)

Para la evaluacion inicial se tuvo en cuenta lo siguiente:

Evolucion del lenguaje: gorjeo (3 meses), balbuceo (6 meses), primeras
palabras (13 meses), lenguaje fraseoldgico y oracional (4 anos).

Detencion en el desarrollo del lenguaje: no.

Examen del habla:

e Aparato articulatorio: sin alteraciones.

e Praxis articulatorias: discreta hipotonia lingual.

Audicion: conservada, busca la direccion del sonido, reacciona ante sonidos
fuertes y ante la voz cuchicheada.
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— Estructura gramatical: lenguaje oracional sencillo, con presencia de
agramatismo, pobre desarrollo de estructuras gramaticales complejas, e
incoherencias.

— Comprension:

e Cumple ordenes sencillas y prohibiciones.

e Ordena secuencias logicas hasta 3 elementos.

e Dificultades para la comprension de ordenes complejas, situaciones
problematicas, exclusion de elementos y generalizaciones.

Analisis de la pronunciacion: rotacismo.

Ritmo y fluidez del lenguaje: lentificado.

— Voz:

e Tono: agudo.

e Timbre: sonoro.

¢ Intensidad: normal.

e Entonacion: melddica.

Respiracion: costodiafragmatica.

e Capacidad respiratoria: disminuida.

Lectura y escritura: no procede; tampoco reconoce vocales, fonemas y
grafemas; y tiene dificultades para instaurar estos contenidos.

— Componente impresivo del lenguaje:

e Responde al llamado por su nombre.

e Reconoce los elementos del esquema corporal y las imagenes tematicas
sencillas.

e No reconoce colores, letras, nUmeros y figuras geométricas.

¢ Necesita la facilitacion para alcanzar la comprension de frases de mediana
complejidad.

— Componente expresivo del lenguaje:

e Utiliza frases simples.

e Vocabulario desarrollado en tematicas sencillas.

¢ Nomina objetos, acciones y relaciona palabras con imagenes.
¢ Rendimiento bajo en tareas de fluidez verbal y fonoldgica.

e No domina la narracion.

Tratamiento rehabilitador (logoterapia) aplicado

Se aplico el siguiente tratamiento rehabilitador:
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— Masoterapia manual y mecanica (facial e intrabucal): 84 sesiones de 10
minutos.

— Ejercicios prearticulatorios: gimnasia activa para motricidad lingual (84
sesiones de 10 minutos y 2 series de 5 repeticiones).

— Técnicas de fisioterapia respiratoria, ejercicios de respiracion, soplo
espiratorio y tos dirigida: (84 sesiones de 20 minutos y 2 series de 10
repeticiones).

— Estimulacion del componente impresivo: 84 sesiones de 10 minutos.

— Estimulacion del componente expresivo: trabajo fonético con /r/ (84 sesiones
de 10 minutos).

Resultados de la evaluacion inicial y final

La hospitalizacion del paciente durd 84 dias. Se utilizaron las escalas evaluativas
correspondientes al Programa de Intervencion Logopédica, validado para la Clinica
de Neurologia Infantil del CIREN, con los siguientes requisitos:

— Evaluacion de la respiracion:

e Capacidad vital (espirometria e inspirometria tradicional), evaluada en
centimetros cubicos (cc), segun la norma estandar para sexo y edad en
infantes.

e Soplo espiratorio, segun la duracion de la emision sonora en segundos
(seg), en una espiracion, a partir del tiempo de fonacion maxima en
infantes.

e Coordinacion fonorrespiratoria, segun la emision de series de palabras y
numeros en una espiracion.

e Soplo de velas para medir la distancia en centimetros (cm).

— Escala de evaluacion de la expresion oral y la pronunciacion (etapa
lingiiistica):

e Palabras aisladas y frases sencillas:

v' Severa: 1 punto (pronuncia 2 palabras).

v" Moderada: 2 puntos (pronuncia de 5 a 7 palabras).

v’ Ligera: 3 puntos (pronuncia mas de 7 palabras).

v" Normal: 4 puntos (frases sencillas uniendo 2 palabras).

e Aspecto léxico gramatical
v' Severa: 1 punto (utiliza 2 elementos gramaticales).

v' Moderada: 2 puntos (utiliza 3 o 4 elementos gramaticales).
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v’ Ligera: 3 puntos (se expresa en oraciones de 5 elementos con errores
que no interfieren en la comprension).
v" Normal: 4 puntos (utiliza oraciones de mas de 5 elementos gramaticales,
correctamente estructuradas, sin errores de concordancia).
e Narracion (se evalla con el apoyo de laminas):
v Severa: 1 punto (no es capaz de narrar).
v" Moderada: 2 puntos (utiliza oraciones sencillas; no sigue un contenido
logico).
v’ Ligera: 3 puntos (sigue un contenido logico en la narracion, pero
presenta agramatismos).
v" Normal: 4 puntos (utiliza oraciones complejas con contenido logico).
e Pronunciacion:
v Severa: 1 punto (afectados mas de 8 fonemas).
v" Moderada: 2 puntos (afectados de 4 a 8 fonemas).
v’ Ligera: 3 puntos (afectados de 1 a 3 fonemas).
v" Normal: 4 puntos (no afectada).

La tabla muestra los resultados correspondientes a la “Evaluacion de la
respiracion”. Como dato significativo se refleja que se favorecen todos los
parametros.

Tabla - Resultados de la “Evaluacion de la respiracion” (periodo junio-agosto de 2021)

Parametros evaluados Evaluacion inicial | Evaluacion final
Capacidad vital en espirometria 300 cc 1070 cc
Capacidad vital en inspirometria 0cc 900 cc
Soplo espiratorio en cronometria 13,81 seg. 22,03 seg.
Coordinacion fonorrespiratoria en series de palabras 1 6
Coordinacion fonorrespiratoria en conteo numérico 10 19

Soplo de velas (distancia) Si (10 cm) Si (35 cm)

Fuente: Expediente logopédico.

Otra escala utilizada fue la “Escala de evaluacion de la expresion oral y la
pronunciacion” (etapa linglistica) (fig). Los resultados muestran un valor promedio
inicial de 2,4, que refiere una afectacion entre moderada y ligera. La evaluacion
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final arrojo un valor promedio de 3,8, que ubica un 35 % de mejoria para la
expresion oral.

Aspecto |éxico-gramatical

Pronunciacidn

MNarracion

Frases sencillas

Palabras aisladas

0 1 2 3 4

W Categoria final
W Categoria inicial

Fuente: Expediente logopédico.

Fig. - Resultados de la “Escala de evaluacion de la expresion oral y la pronunciacion”

(periodo junio-agosto de 2021).

Resultados de la evaluacion cualitativa final

A continuacion se presentan los resultados de la evaluacion cualitativa final:

Buena aceptacion de la terapia y de los procedimientos terapéuticos.

Tolera la masoterapia manual y mecanica (facial e intrabucal), y se fortalece
la musculatura orolinguofacial, especificamente, el apice lingual.

Mayor activacion y vibracion lingual ante el estimulo.

Tose y moviliza secreciones de forma efectiva.

Articula el fonema /r/ en silabas directas e inversas.

Realiza ejercicios prearticulatorios y de respiracion con mejor calidad.

Se favorece la capacidad respiratoria en los parametros evaluados, y alcanza
el indice de capacidad Vvital, soplo espiratorio y coordinacion
fonorrespiratoria requeridos por la norma establecida para el sexo y la edad.
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— Mejor desarrollo expresivo del lenguaje, mayor calidad en la narracion de
cuentos y vivencias cotidianas, e incorpora elementos gramaticales al
vocabulario activo.

Discusion
La DMD genera discapacidad y un prondstico de vida corto. El diagnostico temprano

es fundamental para el manejo multidisciplinario, el tratamiento enfocado hacia
el alivio sintomatico y la atencion de las complicaciones.(1:2:4.5:8)

Afecta principalmente al sexo masculino, porque presenta un solo cromosoma X en
su genotipo (XY); al ser defectuoso, manifiesta la enfermedad.®'9 Este resultado
coincide con el género del paciente estudiado.

En concordancia con la literatura,*3.8:9:19 |os sintomas en el paciente aparecieron
en la infancia temprana, por dificultades de la motora gruesa y la capacidad
respiratoria.

Los pacientes con DMD cursan con compromiso respiratorio progresivo,
asincronismo ventilatorio, debilidad de los mUsculos espiratorios, disminucion del
flujo espiratorio durante la tos, elevado volumen y viscosidad de las secreciones.
Ante estas dificultades se recomienda evaluacion precoz de la funciéon pulmonar e
implementacion de diferentes técnicas de fisioterapia respiratoria.(©:12)

Los infantes con DMD se benefician con la utilizacion de protocolos de
rehabilitacion, que favorecen la capacidad respiratoria y tusigena; mejoran vy
prolongan la sobrevida; y evitan el fallo ventilatorio, los eventos de intubacion
endotraqueal y la traqueostomia.('?

Los resultados obtenidos en el paciente estudiado muestran una mejoria de la
capacidad respiratoria. Estos coinciden con la investigacion de Dolce,'3 quien
evaluo 4 infantes con DMD ingresados para control y tratamiento, y determiné que
los valores de las pruebas de funcion respiratoria variaron de acuerdo con lo
esperado segun la edad. También Gdmiz!"¥ reporto el tratamiento con ejercicios
respiratorios de un nino de 11 anos.

En relacidon con las dificultades en el area del lenguaje, las mas significativas
estuvieron relacionadas con agramatismos, pobre desarrollo de estructuras
gramaticales, dificultades en la comprension de ordenes complejas, situaciones
problematicas, generalizaciones, exclusiones, deficiencias en la fluidez fonologica
y verbal, no dominio de habilidades narrativas y rotacismo. Otras investigaciones
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consultadas('>'% sugieren que la inteligencia verbal es susceptible de deterioro en
ausencia de distrofina cerebral.

Se relaciona la DMD con una alta incidencia de problemas de aprendizaje y
trastornos del neurodesarrollo." Doorenweerd y otros!'® les atribuyen problemas
cognitivos con mayor prevalencia que en la poblacion pediatrica general. Ademas,
el déficit cognitivo puede hacerse evidente en etapas tempranas por alteracion en
el desarrollo del lenguaje.(™

Smith y Harper,'® en un estudio de 33 pacientes con DMD menores de 6 afos,
observaron que tenian un retraso global del desarrollo, particularmente severo en
las areas del lenguaje. Recientemente, otros autores”:'%29 coinciden en senalar
que infantes con DMD tienen una mayor probabilidad de presentar trastornos del
lenguaje.

El familiar del paciente con relacioén al tratamiento aplicado refirio satisfaccion al
constatar una mejoria de la capacidad respiratoria y de habilidades lingtisticas.
Muestra agradecimiento por la instruccion recibida y refiere mejorias en la calidad
de vida del menor.

Conclusiones

La logoterapia es efectiva en el paciente, ya que se constatan mejorias de la
capacidad respiratoria y de los componentes estructurales del lenguaje (aspecto
fonico, léxico y gramatical). Se recomienda la fisioterapia respiratoria y la
estimulacion neurolingiiistica para mejorar la calidad de vida en infantes con DMD.
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