TERAPIA OCUPACIONAL EN LA
DISTROFIA MUSCULAR DE
* DUCHENNE
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ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

* Las enfermedades neuromusculares son un conjunto de mas de 150
enfermedades neurolégicas, de naturaleza progresiva, en su mayoria
de origen genético y su principal caracteristica es la pérdida de fuerza
muscular. Son enfermedades crdnicas que generan gran discapacidad,
pérdida de la autonomia personal y cargas psicosociales. Todavia no
disponen de tratamientos efectivos, ni curacién. Su aparicidon puede
producirse en cualquier etapa de la vida, pero mas del 50% aparecen
en la infancia.

* Existen mas de 60.000 afectados por enfermedad neuromuscular en
toda Espafia. (asem).
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LOS PRINCIPALES TIPOS DE ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES SON:

* Distrofias musculares

* Miopatias distales

* Miopatias congénitas

* Distrofia miotdnica de Steinert

* Miotonias congénitas

* Pardlisis perddicas familiares

* Enfermedades musculares inflamatorias

* Miositis osificante progresiva

* Miopatias metabdlicas

* Enfermedades de la uniéon neuromuscular
* Amiotrofias espinales

* Neuropatias hereditarias sensitivo-motoras (enfermedades de Charcot-Marie-tooth)

LAS DISTROFIAS MUSCULARES (DM)

* Afectan predominantemente al musculo estriado y son debidas a un
defecto alguna de las proteinas que forman parte de la fibra muscular,
ya sean estructurales o enzimaticas (ejemplos son la distrofina
calpaina, merosina y emerina, entre otras).
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Distrofinopatias:

Son distrofias musculares progresivas que se caracterizan por
anomalias moleculares de la distrofina, una de las principales proteinas
gue mantienen la estructura de la fibra muscular. Tienen una forma de
trasmisién ligada al cromosoma X, por lo que la trasmiten las mujeres y
la manifiestan clinicamente los hombres.

Dentro de este subgrupo existen varias
formas clinicas:

* Distrofia muscular de Becker :Los sintomas son muy h
parecidos a los de la DM de Duchenne, aunque su N Y
intensidad es menor y su aparicion es mas tardia. La
progresion es mas lenta y la esperanza de vida es mas
prolongada que el fenotipo Duchenne.

* Otras: Se trata de fenotipos mas leves en cuanto a la
afectaciéon del musculo esquelético (mialgias y
calambres, portadoras sintomaticas, hiperCKemia)
aunque todas pueden asociar de forma mas o menos
predominante afectacion cardiaca, incluso de forma
aislada. Estas formas no experimentan una pérdida de
la marcha.
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* Distrofia Muscular de Duchenne : Es una
enfermedad de caracter hereditario recesivo
ligada al cromosoma X. Se caracteriza por una
debilidad progresiva de la cintura pélvica en la
infancia (a partir de los 2 o 3 afios). » M roosnconnens

* Uno de los primeros signos es que aumenta el ) / ‘]‘
volumen de los musculos de la pierna (sustitucion -
de tejido muscular por tejido adiposo).

* Suele haber una pérdida de la marcha entre los R et
10?/ los 13 afios y una agravacion y generalizacion — «ses wiiton w s -
de la afectacion muscular, incluidos y el musculo
cardiaco. A partir de la adolescencia, suele G | a—
requerir asistencia respiratoria. « s

* 1 de cada 3,600 varones

SINTOMAS GENERALES

* Fatiga y debilidad muscular

* Dificultad y degeneracién motora

* En ocasiones discapacidad intelectual.
* Caidas frecuentes.
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Desarrollo motor

* Las caracteristicas de la postura que
adopta el niflo son: peso hacia delante
del pie Torso hacia atras,

* Marcha dandinante

* Dificultad para subir las escaleras.

* Tienen dificultad para levantarse del
suelo: Maniobra de Gowers

4 ETAPAS DE DESARROLLO.
ETAPA TEMPRANA

* Hasta los 7 afios de edad.
* El niflo se movera mas lentamente y con dificultad.
* Puede parecer torpe y caerse con frecuencia.

e Tiene dificultades para realizar los hitos habituales como escalar
saltar o correr.

* Se sentira casado o con poca energia.


http://www.youtube.com/watch?v=B6dX-Sk8LIM
http://www.youtube.com/watch?v=B6dX-Sk8LIM
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4 ETAPAS DE DESARROLLO.
ETAPA DE TRANSICION

* Entre los 6-9 afios de edad.
* Dificultad para caminar.

* Pérdida de equilibrio.

* Problemas cardiacos.

* Fatiga.

* Uso de aparataje.

4 ETAPAS DE DESARROLLO.
PERDIDA COMPLETA DE LA CAPACIDAD DE CAMINAR

* Entre los 10 y los 14 anos.

* Uso necesario de silla de ruedas.

* Incipiente escoliosis.

* Mantiene las destrezas manipulativas.



4 ETAPAS DE DESARROLLO.

JOVEN ADULTO.

* De los 14 en adelante.

* Respiracion corta.

* Problemas respiratorios.

* Edema en los pies .

* Cardiomiopatia.

* Deterioro general.

* Pérdida de funciones motrices.
* Uso de respirador.
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http://www.youtube.com/watch?v=AkkCp1HSdTA
http://www.youtube.com/watch?v=AkkCp1HSdTA
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EVALUACION

EVALUACION

* Anamnesis e historia familiar.

* Pruebas de laboratorio.
* Pruebas genéticas.
* Creatinquinasa, LDH, Aldolasa en sangre y orina.

* Biopsia Muscular.
* Electromiografia.
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EVALUACION DE TERAPIA OCUPACIONAL

. ., O
* Desarrollo motor, sensorial y evolucion del dolor. , .3’&,\
* Desarrollo ortopédico. 6\ (‘
* Desarrollo cognitivo y comunicativo. 0 \‘3\\)6 e"
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* Area de habilidades sociales y pag aciéon

* Juego

* Ocio

* Grupo de amigos

OCCUPATIONAL THERAPY SUGGESTIONS FOR THE
MANAGEMENT OF A MYOTONIC DYSTROPHY PATIENT

Cynthia Gagnon, erg, Ph.D.
Professeur adjoint,, Ecole de réadaptation, Faculté de médecine et des sciences de la santé
Université de Sherbrooke, Groupe de recherche interdisciplinaire sur les maladies neuromusculaires




ESTUDIO distrofia muscular en el Adulto.

* Alimentacion: el 27.5% informd que necesitaba ayuda humana o que
no la realizaba 45% informo tener sintomas de disfagia. 4 En un
estudio radioldgico, el 20% tenia aspiraciones (3/15) con o sin
sintomas de disfagia.

* Bafio: 17% - 42% experimentaron problemas (dificultades, necesidad
de ayuda humana y / o uso de ayudas técnicas)

* Uso de inodoros: 22% experimentaron problemas (dificultades,
necesidad de ayuda humana y / o uso de ayudas técnicas).

* La movilidad general se encuentra entre las areas mas afectadas de
las actividades diarias.

* Realizacién de tareas domésticas importantes: 68% experimentaron
problemas (dificultades, necesidad de ayuda humanay / o uso de ayudas
técnicas).

* el 32.6% de los pacientes DM1 no estdn realizando actividades
relacionadas con el mantenimiento del hogar y el 25.8% lo hacen con
problemas

* Trabajo: En 2007, una reevaluacién de la poblacién de DM1 de la region de
Saguenay-Lac-Saint-Jean ha demostrado que el 20% esta trabajando
actualmente, el 66% trabajaba y el 14% nunca trabajo.

* Recreacion: Las actividades de ocio (deportes, artesania, actividades al aire
libre o turisticas) estdn severamente restringidas en 22 a 26% de los
pacientes con DM1y 24% de esta poblacion informaron un alto nivel de
Insatisfaccion al respecto.
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* Para muchos padres, el estrés causado por la problemas psicosociales
de su hijo supera al estrés asociado a los aspectos fisicos de la
enfermedad. (Nereo NE, Fee RJ, Hinton VIJ. Parental stress in mothers
of boys with Duchenne muscular dystrophy. J Pediatr Psychol 2003;
28:473-84.)

TRATAMIENTO

* Equipo multidisciplinar.
* Tratamiento médico:

* Corticoides: disminuyen el ritmo de dafio muscular.

* Tratamiento por terapia génica: transformar la patologia de Duchenne
en Beker, reduciendo la sintesis de la distrofina.
* Tratamiento fisico y ocupacional.

* Objetivo principal: favorecer la participacion y la autonomia durante el mayor
tiempo posible, minimizando problemas ortopédicos, cardiacos y
respiratorios.
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TRATAMIENTO DE TERAPIA
OCUPACIONAL

EDAD TEMPRANA

 Familia, vinculo y duelo.
* Explicacién de necesidades en los ambientes.

* Ensefanza técnicas de Economia muscular, ahorro de energia 'y
ergonomia.

* PARTICIPACION Y ROLES.

12
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ETAPA DE TRANSICION

* Conciencia de limitaciones.
* Abordaje emocional-conductual.

* Proteccion.

* Entrenamiento en medidas compensatorias. ‘

i
* Modificaciones de acceso al curriculum escolar. N ?%
* Mantener grupos y relaciones sociales. L7 :

PERDIDA COMPLETA DE LA CAPACIDAD DE CAMINAR

* Prevencion alteraciones ortopédicas.
* Terapia fisica.
* Ortesis.

* Estrategias compensatorias.
* Productos de apoyo para vestido, desvestido, aseo, etc.
* Uso de dispositivos de aviso al cuidador

» Adaptaciones domiciliarias.
* Mantenimiento del rol de estudiante?.
* Cuidados del cuidador.
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JOVEN ADULTO

* Acoger duelo

* Ensefianza de cuidados a la familia.
* Vestido, desvestido, Aseo.

* Alimentacién asistida.
* Riesgos en la deglucidn.

* Adaptaciones en el hogar.
* Estrategias compensatorias. Dispositivos electrdnicos.

* Cuidados paliativos. Calidad de vida.
* Prevencion de ulceraciones.
* Manejo de respirador asistido.
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TAREA

* GRUPO I: DISENA UN ESCRITO PARA LA FAMILIA EN EL QUE SE REFLEJEN LAS INDICACIONES DE TO
PARA UN JOVEN ADULTO EN SILLA DE RUEDAS ELECTRICA QUE FAVOREZCA AL MAXIMO SU
DESEMPENO DURANTE LAS TAREAS DE ALIMENTACION Y ASEO GENERAL.

» GRUPO II: DISENA UN ESCRITO CON LAS RECOMENDACIONES QUE CONSIDERES QPORTUNAS
PARA LA FAMILIA DE UN JOVEN ADULTO CON ASISTENCIA MECANICA EN RELACION AL MANEJO
CARDIACO Y RESPIRATORIO. American Academy of Pediatrics Section on Cardiology and Cardiac
SurgerY Cardiovascular health supervision for individuals affected by Duchenne or Becker
muscular dystrophy. Pediatrics 2005.

+ GRUPOIII: DISENA UN ESCRITO CON LAS RECOMENDACIONES QUE CONSIDERES OPORTUNAS PARA UN
ALUMNO QUE ASISTE A SEXTO CURSO DE PRIMARIA EN RELACION AL MANEJO NUTRICIONAL, DEGLUCION,
GASTROINTESTINAL Y DEL HABLA Y LENGUAJE

» GRUPO IV: DISENA UN ESCRITO PARA LA FAMILIA EN EL QUE,SE FACILITE INFORMACION PARA PREVENIR LA
APARICION-EVOLUCION DE DOLOR Y ALTERACIONES ORTOPEDICAS EN UN NINO DE 10ANOS CON DMD.
INCLUYE EL USO DE ORTESIS.

» GRUPO V: DISENA UN ESCRITO DIRIGIDO AL PROFESOR DE EDUCACION FiSICA EN EL QUE HAGAS
RECOMENDACIONES SOBRE LA ADAPTACION DE LA ACTIVIDAD PARA UN NINO DE 8 ANOS CON DMD QUE
TODAVIA CONSERVA LA MARCHA. PROPON UNA SESION INCLUSIVA.

Estructura de la tarea

* Presentacion: estimada profesora..., mi nombre..., en calidad de ....

* Introduccion acerca de lo que vamos a hablar (se pueden incluir
definiciones).

* Pautas claras y con apoyo visual, enlaces, etc.
* Despedida, quedo a su disposicion...,
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