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Resumen
La distrofia muscular de Duchenne es la distrofia muscular mds frecuente y severa en la infancia. A
medida que progresa la enfermedad, se evidencia afectacién del musculo cardiaco, con la presencia
de miocardiopatia dilatada y miocardiopatia hipertrdfica o restrictiva que llevan a falla cardiaca.
Actualmente, no se cuenta con un tratamiento curativo para la distrofia muscular de Duchenne o sus
complicaciones cardiovasculares. Sin embargo, el uso de glucocorticoides, la rehabilitacion fisica, la
ventilaciéon mecanica no invasiva y el manejo multidisciplinario con un enfoque cardiorrespiratorio
y ortopédico han mostrado modificar la historia natural de la enfermedad. El presente articulo pro

18 Profesor de Medicina Fisica y Rehabilitacion de la Universidad Nacional de Colombia (Bogot4,
Colombia). Medico fisiatra de la Fundacion HOMI (Hospital Pediatrico de La Misericordia) (Bogota,
Colombia). OrRCID: https://orcid.org/0000-0002-3664-4903

19 Profesor de la Facultad de Ciencias de la Salud e investigador del Centro de Investigaciones en
Anomalias Congénitas y Enfermedades Raras, Universidad Icesi (Cali, Colombia). OrRCID: https://
orcid.org/0000-0001-9536-7080

20 Fisiatra. Miembro de la Junta de Enfermedades Neuromusculares del Instituto Roosevelt (Bogota,
Colombia). ORCID: https://orcid.org/0000-0003-3207-4701

21 Coordinadora del Departamento de Fisioterapia, Instituto Roosevelt (Bogotd, Colombia). ORCID:
https://orcid.org/0000-0003-0401-1404

22 Neurologa pediatra. Directora cientifica de Neuroconexién IPS (Armenia, Colombia). Profesora titular
dela Universidad del Quindio (Armenia, Colombia). ORCID: https://orcid.org/0000-0002-6589-0249

23 Neurologia infantil. Consultorio particular (Valledupar, Colombia). orcID: https://orcid.
org/0009-0003-1567-3451

24 Juntade Enfermedades Neuromusculares del Instituto Roosevelt (Bogotd, Colombia). OrCID: https://
orcid.org/0000-0003-4612-3324

“ Autor de correspondencia: manuelhuertasmd@gmail.com

Rev. Cienc. Salud. Bogotd, Colombia, vol. 23(Especial): 1-15, mayo-agosto de 2025


https://doi.org/10.12804/revistas.urosario.edu.co/revsalud/a.13637
https://doi.org/10.12804/revistas.urosario.edu.co/revsalud/a.13637
https://doi.org/10.12804/revistas.urosario.edu.co/revsalud/a.13637
https://orcid.org/0000-0002-3664-4903
https://orcid.org/0000-0001-9536-7080
https://orcid.org/0000-0001-9536-7080
https://orcid.org/0000-0003-3207-4701
https://orcid.org/0000-0003-0401-1404
https://orcid.org/0000-0002-6589-0249
https://orcid.org/0009-0003-1567-3451
https://orcid.org/0009-0003-1567-3451
https://orcid.org/0000-0003-4612-3324
https://orcid.org/0000-0003-4612-3324
mailto:manuelhuertasmd@gmail.com

Diagnéstico y manejo de las complicaciones cardiacas en el paciente con distrofia muscular de Duchenne

porciona una sintesis sobre el diagndstico y tratamiento de los pacientes con diagnéstico de distrofia
muscular de Duchenne que presentan complicaciones cardiovasculares.

Palabras clave: Duchenne; cardiaco; cardiomiopatia hipertréfica; cardiomiopatia dilatada.

Abstract

Duchenne muscular dystrophy is the most common and severe muscular dystrophy in childhood. As the
disease progresses, there is evidence of cardiac muscle involvement with the presence of dilated cardio-
myopathy and hypertrophic or restrictive cardiomyopathy, leading to heart failure. Currently, there is
no curative treatment for Duchenne muscular dystrophy or its cardiovascular complications. However,
the use of glucocorticoids, physical rehabilitation, non-invasive mechanical ventilation, and multidis-
ciplinary management with a cardiorespiratory and orthopedic focus have been shown to modify the
natural history of the disease. This article provides a synthesis of the diagnosis and treatment of patients
diagnosed with Duchenne muscular dystrophy who present cardiovascular complications.

Keywords: Duchenne; cardiac; hypertrophic cardiomyopathy; dilated cardiomyopathy.

Resumo

A distrofia muscular de Duchenne é a distrofia muscular mais comum e grave na infancia. A medida que
a doenca progride, ha evidéncias de envolvimento do musculo cardiaco com a presenca de cardiomio-
patia dilatada e cardiomiopatia hipertréfica ou restritiva levando a insuficiéncia cardiaca. Atualmente,
ndo ha tratamento curativo para a distrofia muscular de Duchenne ou suas complica¢des cardiovascu-
lares. No entanto, o uso de glicocorticoides, a reabilitacdo fisica, a ventilacdo mecanica néo invasiva e
0 manejo multidisciplinar com abordagem cardiorrespiratéria e ortopédica demonstraram modificar
a histéria natural da doenca. Este artigo fornece uma sintese do diagnéstico e tratamento de pacientes
com diagnéstico de distrofia muscular de Duchenne que apresentam complicacées cardiovasculares.

Palavras-chave: Duchenne; cardiaco; cardiomiopatia hipertroéfica; cardiomiopatia dilatada.

Introduccion

n los pacientes con distrofia muscular de Duchenne (pmp) hay manifestaciones cardiovascu-

lares derivadas de la afectacion muscular que produce el avance de la enfermedad (1).

Aproximadamente un 90 % de los pacientes con bMD presentan miocardiopatia dilatada por

alteraciones de la distrofina cardiaca y, en menor frecuencia, miocardiopatia hipertréfica

0 miocardiopatia restrictiva (1-3). Uno de los principales sintomas cardiacos en los pacien-

tes con pDMD es la falla cardiaca. Se trata de un sindrome fisiopatoldgico y clinico progresivo

en el que el paciente presenta signos caracteristicos asociados con trastornos circulatorios,

neurohormonales y moleculares (1-3). Este sindrome se relaciona también con alteraciones

cardiovasculares y extracardiacas, como edema, dificultad respiratoria, retraso ponderal e

intolerancia al ejercicio (4,5).

A la fecha no existe un tratamiento curativo para la pmp ni para sus complicaciones

cardiovasculares. Sin embargo, como resultado de la disponibilidad de la terapia con gluco-

corticoides, de la rehabilitacion fisica, de la ventilacion mecdnica no invasiva y del manejo
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multidisciplinario con un enfoque cardiorrespiratorio y ortopédico, se ha logrado modificar
la historia natural de la enfermedad (6-8) y mejorar la sobrevida de estos pacientes.

Fisiopatologia de las manifestaciones cardiacas
de la distrofia muscular de Duchenne

La funcion de la distrofina es ligar el citoesqueleto interno a la matriz extracelular; de ahi
que desemperfie un importante papel en la estabilizacion celular (9). Al ligar el componente
intracelular (actina) con el complejo glicoproteico de la membrana celular, proporciona
soporte mecanico durante la contraccion muscular (1,10).

La alteracion en la estructura de la distrofina, secundaria a las mutaciones asociadas con la
DMD, afecta la union entre el citoesqueleto y la matriz extracelular, con posterior debilitamiento
del sarcolema y la degeneracion celular progresiva (1). En el corazon, la degeneracion de los
cardiomiocitos lleva a fibrosis (11). Inicialmente, este fendmeno aparece en la pared inferola-
teral y perjudica progresivamente el ventriculo izquierdo, hacia el final de la segunda década
de la vida (3). Conforme aumenta la fibrosis miocardica, hay una dilatacion progresiva del
ventriculo izquierdo con el respectivo incremento del trabajo cardiaco, activacion del sistema
renina-angiotensina y del sistema nervioso simpatico (3).

Ante la alteracion en la arquitectura del ventriculo izquierdo o del ventriculo derecho,
cambia la remodelacion ventricular (los cardiomiocitos son remplazados por fibroblastos),
disminuye la funcion cardiaca y aparecen focos arritmogénicos (6). Ademas, las arritmias dete-
rioran aun mas el cuadro de falla cardiaca y se crea un circulo vicioso entre estas dos patologias.
Adicionalmente, estos pacientes presentan taquicardia asociada con la disfuncidon del sistema
nervioso autonomo. Esta falta de sincronia del ventriculo izquierdo, vinculada con una alta
frecuencia cardiaca secundaria a la disfuncidn del sistema nervioso auténomo, contribuye a
empeorar progresivamente la disfuncion del ventriculo izquierdo (3).

Manifestaciones cardiacas en la distrofia muscular de Duchenne

En estadios iniciales, el compromiso cardiovascular en pacientes con bMD puede pasar desa-
percibido, a pesar de la disfuncion cardiaca. Es mds, hay un alto porcentaje de pacientes asin-
tomaticos debido ala ausencia de actividad fisica por la pérdida de la deambulacion (4,7,8,12).
Las manifestaciones son variadas y progresivas, y se hacen notorias a los 10 afios, entre las
cuales la alteracion de la funcion diastolica es el sintomas mas frecuente (3,13).

Como consecuencia de los cambios en la arquitectura del corazon, el ventriculo izquierdo
pierde el movimiento de torsion. La fraccidon de eyeccion se reduce en aproximadamente el
50% que provoca una disfuncion sistdlica importante con hipertension pulmonar secundaria
(5,13,14). La miocardiopatia no compactada se reporta en el 28 % de los pacientes con bMD
y se asocia con disminucion en la funcion sistdlica del ventriculo izquierdo, trastornos del
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ritmo cardiaco, falla cardiaca y eventos cerebrovasculares (13). En un menor porcentaje
de pacientes, se evidencia miocardiopatia hipertrofica con disfuncion diastdlica temprana
(15,16). A medida que avanza la cardiomiopatia, en los pacientes se producen un sindrome
de bajo gasto cardiaco (signos de hipoperfusion sistémica, acidosis metabdlica o mala per-
fusién) y un sindrome de congestion venosa sistémica o congestion venosa pulmonar, que
rapidamente se convierten en una falla cardiaca global (12).

Clase funcional en falla cardiaca

La valoracion de la clase funcional es compleja en pacientes con pmp, debido a que los
factores evaluados no se encuentran validados para estos pacientes (17). Esto hace que las
clasificaciones disponibles no sean las mas adecuadas para hacer el seguimiento clinico
de la clase funcional en los pacientes con bmMmp. En adolescentes y adultos es posible usar la
clasificacion de la New York Heart Association (NYHA) o la escala de la American College of
Cardiology/American Heart Association Task Force (acc/aHA) (18-20), sin que sean especificas
para pacientes con pMD. En nifios también es posible el uso de la escala de clasificacion de
Ross, que determina una valoracion global de la severidad de la falla cardiaca, aunque esta
escala tampoco es especifica para pacientes con pmD (21,22) (tabla 1). En general, se puede
utilizar la clasificacion por estadios Acc-AHA en estos pacientes (tabla 2) (23).

Tabla 1. Clasificacién de NYHA y clasificacion de Ross

Clase New York Heart Association (19) Ross (22,24)
I * No limitaciones en la actividad fisica * Asintomatico
II o Ligeralimitacién de la actividad fisica * Taquipnea leve o sudoracién con la
¢ Asintomadtico en reposo, la actividad alimentacién en lactantes
fisica habitual causa disnea, cansancio, » Disnea con el ejercicio en nifios mayores
palpitaciones o angina
I ¢ Limitacién marcada de la actividad fisica * Marcada taquipnea o sudoracion con la
* Asintomadtico en reposo, pero actividades alimentacidn en lactantes
menores causan sintomas * Tiempo de tomas prolongado con escasa

ganancia ponderal
* Marcada disnea con el ejercicio en nifios mayores

I\Y * Incapacidad de cualquier actividad fisica sin » Sintomas en reposo: taquipnea, sudoracion,
sintomas retracciones
* Los sintomas estan presentes incluso en reposo
y con cualquier actividad se incrementan
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Tabla 2. Clasificacion por estadios segin el American College of Cardiology y la American Heart Association (20)

Estadio A Estadio B

Riesgo de desarrollar insuficiencia cardiaca con Morfologia cardiaca anormal y sin sintomas de

funcién cardiaca normal y sin cambios en las insuficiencia cardiaca

cavidades por la sobrecarga de volumen

Estadio C Estadio D

Cardiopatia estructural o funcional de base con Insuficiencia cardiaca en estadio terminal que

sintomas de insuficiencia cardiaca requiere ionotrépicos, soporte mecanico circulatorioy
trasplante cardiaco

Fuente: tomado y adaptado de Spurney CF. Cardiomyopathy of Duchenne muscular dystrophy: current understanding and future
directions. Muscle Nerve. 2011;44(1):8-19.

Evaluacién de las manifestaciones cardiacas y seguimiento
en la distrofia muscular de Duchenne

Dadala variabilidad del espectro clinico y las difusas manifestaciones en pacientes con bmb,
es necesario un diagnostico temprano que establezca una terapia precoz y adecuada, asi
como intervenciones antes de que aparezca la insuficiencia cardiaca (4,7,8,12,25). Esto es
fundamental para mejorar la calidad de vida y maximizar la supervivencia de los afectados.
El objetivo es entonces abordar tempranamente a los pacientes con pMmD, en el estadio pre-
clinico, para poder determinar por ecocardiografia, Strain, resonancia, electrocardiograma
y biomarcadores, la presencia de disfuncion diastolica (12,24-27).

En principio, se recomienda una evaluacion cardiovascular integral, en el momento del
diagnostico de pmp, que incluya valoracion clinica por cardiologia pediatrica, electrocar-
diograma basal, imagenes no invasivas como ecocardiografia (examen de eleccion en estos
pacientes) y resonancia magnética nuclear cardiaca, que permiten evaluar la viabilidad mio-
cardica, determinar zonas de fibrosis y evaluar puntajes de riesgo (12,24,25,27). Sin embargo,
pueden presentarse limitaciones para realizar estos examenes relacionadas con su costo y
disponibilidad (20,28). Nuevas técnicas ecocardiograficas como el Strain permiten detectar
tempranamente cambios minimos en la funcion sistélica y diastolica, incluso por debajo de
las edades establecidas (29,30).

El seguimiento del paciente con bMD debe ser integral, 6ptimo y multidisciplinario, con
recomendaciones que varian de acuerdo con la fase en la que se encuentra (tabla 3). Serequiere
la toma de exdmenes paraclinicos y estudios imagenoldgicos, entre los cuales se encuentran
(31-34):

1. Laboratorios: hemograma, proteina C reactiva, enzimas cardiacas (troponina), electroli-
tos, perfil de infeccion, cistatina C (un marcador de funcién renal no influenciado porla
degradacion del musculo esquelético) y pruebas de funcion hepatica (que pueden estar
alteradas por congestion venosa sistémica).
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2. Biomarcadores: para el seguimiento de los pacientes, se recomienda la toma de péptido
natriurético tipo B (su uso debe ser racional e individualizado). Valores >300 pg/ml son
un predictor de hospitalizacion por insuficiencia cardiaca o mal prondstico (20).

3. Radiografia de térax: para definir alteraciones propias de la enfermedad de base o
comorbilidades.

4. Electrocardiograma: puede evidenciar un ritmo sinusal con algunos trastornos en la
repolarizaciéon o aumento en la amplitud de la onda R, extrasistoles ventriculares o
supraventriculares y salvas de taquicardia ventricular (35).

5. Ecocardiografia: debe incluir fraccion de eyeccion, fraccion de acortamiento, despla-
zamiento sistolico del plano del anillo tricuspideo, examen Doppler pulsatil, continuo y
tisular, y el uso de Strain, para medir la deformacion en los distintos segmentos cardiacos
y evaluar mejor la funcion cardiaca.

Tabla 3. Seguimiento y diagnostico de pacientes con distrofia muscular de Duchenne (34)

’ . Estadio no Estadio no
. P Estadio Estadio R R
Diagnoéstico A - . ambulatorio ambulatorio
presintomatico  ambulatorio p
temprano tardio
1. Consultaconcardiologia.  Evaluacién anual: Monitoreo cercano de sintomas de disfun-
2. Electrocardlqgramg. » Consulta con cardiologia. cion cardiaca, falla cardiaca y anomalias
3. Imagenes noinvasivas: * Electrocardiograma. del ritmo cardiaco.
* <6 afios: ecocardio- * Imdgenes no invasivas.
grama. . : ] . i
« 6 afios: resonancia En pacientes sintomdticos, incrementar Tratamiento de la
nuclear magnética la frecuencia de evaluacién acada3a  falla cardiaca.
cardiaca. 6 meses.

Iniciar IECA 0 ARA 11 a partir de los 10
afios, incluso en pacientes asintomati-
cos.

Previamente a cirugias mayores: eva-
luar con electrocardiograma e iméage-
nes no invasivas.

Tener en cuenta el riesgo anestésico
elevado en pacientes con DMD.

IECA: enzima convertidora de la angiotensina; Ara 11: antagonista de los receptores de la angiotensina 1.

En pacientes con bmp asintomaticos desde el punto de vista cardiovascular, se recomienda
la toma de un ecocardiograma al diagnostico y hacia los 6 afios de vida, con un seguimiento
anual hasta los 10 afios. Luego, segun la afectacion cardiovascular, los controles deben ser
mas frecuentes (cada 3 a 6 meses), con evaluaciones clinicas y paraclinicas (incluyendo
electrocardiograma, ecocardiograma, Holter y resonancia magnética nuclear cardiaca)
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que permitan identificar el momento ideal para la intervencion y el establecimiento del
tratamiento (25,28,34,36,37).

Tratamiento de las manifestaciones cardiacas en la distrofia
muscular de Duchenne (23,27,31)

Las terapias establecidas para tratar los efectos musculares de la enfermedad en pacientes
con pmD son inefectivas para tratar el compromiso cardiovascular (27,28,34). El manejo
farmacoldgico de la insuficiencia cardiaca se basa en diuréticos, inhibidores de la enzima
convertidora de la angiotensina y betabloqueadores, de acuerdo con el estadio del paciente
(tabla 4) (5,28,38).

Tabla 4. Tratamiento de la insuficiencia cardiaca en pacientes con bMD, de acuerdo con la estratificacion (3,26,39)

. . Estadio 3 Estadio 4
Estadio 1 Estadio 2 X ; X X
. . . . ‘.. Paciente con anomalia Paciente en estadio final
Paciente de riesgo con Paciente asintomatico , , .
L , , cardiaca y sintomas de icc, refractaria a
corazon normal con anomalia cardiaca .
de icc tratamiento
<10 afios: sin tratamiento
farmacoldgico
A partir de los 10 afios: Inhibidores de la enzima convertidora de angiotensina (IEcA)
IECA O ARA II
Betabloqueadores

Antagonistas de los receptores de angiotensina (ARA)

Diuréticos

* Inotrdpicos

* Vasodilatadores intrave-
nosos

+ Dispositivos de asistencia
ventricular

* Trasplante cardiaco

icc: insuficiencia cardiaca congestiva; iEca: inhibidores de la enzima convertidora de angiotensina; ArRa: antagonistas de los receptores de
angiotensina.

Inhibidores de la enzima convertidora de la angiotensina

Son unos de los medicamentos mas utilizados y la primera linea de manejo en pacientes
con pmD (1). Los inhibidores de la enzima convertidora de angiotensina (IEcA) se usan para
enlentecer la remodelacion cardiaca que precede al dafio del cardiomiocito. Disminuyen la
resistencia vascular periférica, mejoran la funcion endotelial y retrasan la poscarga (1,38).

Las guias actuales recomiendan iniciarlos en pacientes asintomaticos a los 10 afios o
antes, segun la evolucion (38,40). Lo anterior se basa en la capacidad de los ieca de retrasar la
progresion de la enfermedad cardiaca en la bmp con fraccion de eyeccion normal, mejorando
asi la sobrevida y calidad de vida de los pacientes (12,23,41).
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Inhibidores del receptor de la angiotensina

Los inhibidores del receptor de la angiotensina son la alternativa al uso de 1EcA, segun el tipo
de paciente y su edad (1,5,38). Tienen la habilidad de prevenir el dafio del cardiomiocito en
momentos de esfuerzo cardiaco (38).

Betabloqueadores

Los betabloqueadores se utilizan en combinacion con los 1Eca y usualmente se indican en
pacientes con taquicardia o arritmias (38,39), dada la disfuncién autonémica en el corazon
distrofico de los pacientes con bMD (35). Los estudios de los betabloqueadores como monote-
rapia en bMD son controversiales, con poca evidencia de lograr efectos positivos importantes
(38). Sin embargo, su uso es avalado por la Sociedad Europea de Cardiologia, como manejo
concomitante con IECA, en pacientes con disfuncion sistolica, pues reducen la mortalidad y
la tasa de hospitalizacion (18).

Otras moléculas

La Sociedad Espafiola de Cardiologia recomienda el inicio de diuréticos en caso de sobre-
carga de liquidos en pacientes sintomaticos o en pacientes refractarios al tratamiento (40).
Dentro de los diuréticos, el mas usado es la furosemida, como primera linea, y los diuréticos
tiazidicos, como medicamentos de segunda linea (40).

En el manejo de la insuficiencia cardiaca en pacientes con pmp, las dosis de los tales
medicamentos son similares alas administradas a otros pacientes con insuficiencia cardiaca
y miocardiopatia no secundaria a bmp (tabla 5) (3,26,39).

Tabla 5. Dosis de medicamentos para el manejo de la insuficiencia cardiaca en pacientes con distrofia muscular
de Duchenne (3,26,39)

Diuréticos/antagonistas

IECA Betabloqueadores de la aldosterona
Enalapril: Carvedilol: Furosemida:
* Dosis pedidtrica (mdxima): 0.1- « Dosis pedidtrica (mdxima): 0.2- ¢ Dosis pediatrica (maxima): 1-2
0.4 mg/kg cada dia 1 mg/kg cada dia mg/kg dosis, cada 6 a 24 horas
* Nifios < 50 kg: 10 mg/dia e Nifios < 50 kg: 25 mg/dia e Nifios > 50 kg: 20-80 mg/dia
» Nifios > 50 kg: 20 mg/dia * Nifios > 50 kg: 50 mg/dia
Captopril: Metoprolol: Espironolactona:
* Dosis pedidtrica (maxima): 0.5- ¢ Dosis pediatrica (méaxima): 1-2 * Dosis pediatrica (maxima):
3 mg/kg cada dia mg/kg cada dia 1-3.3 mg/kg cada dia
* Nifios > 50 kg: maximo 100 mg/ + Maximo 100 mg/dia en ambos ¢ Incrementar hasta 5-6 mg/kg
dia rangos de peso cada dia

* Dosisdivididaencada6a24h
* Dosis maxima: 100 mg/dia

EcA: inhibidores de la enzima convertidora de angiotensina.

Rev. Cienc. Salud. Bogotd, Colombia, vol. 23(Especial): 1-15, mayo-agosto de 2025



Diagnéstico y manejo de las complicaciones cardiacas en el paciente con distrofia muscular de Duchenne

Algunos estudios sugieren que los antagonistas de receptores de mineralocorticoides,
por ejemplo, la eplerenona, son eficaces para atenuar la disminucion de la funcion sistolica
del ventriculo izquierdo (42,43). Cabe resaltar que la disponibilidad y uso de tratamientos
especificos para los problemas cardiacos es de vital importancia en estos pacientes.

Conclusiones

1 diagnostico y el tratamiento precoz de la bmp y la cardiomiopatia, al igual que el seguimiento
E estrecho y el manejo integral, 6ptimo y multidisciplinario, son fundamentales para mejorar la
calidad de vida y maximizar la supervivencia de los pacientes.

Es ideal realizar una evaluacidn cardiovascular integral en el momento del diagndstico
de pmD que incluya la valoracion clinica por cardiologia pediatrica o de adultos, electrocar-
diograma, ecocardiografia y resonancia magnética nuclear cardiaca. Posteriormente, se debe
hacer un seguimiento mediante evaluacion cardiaca integral que incluya electrocardiograma,
ecocardiograma y biomarcadores. Esta evaluacion debe ser anual para los pacientes asinto-
maticos y cada 3 a 6 meses cuando aparecen alteraciones morfologicas o funcionales.

Serecomienda administrar un IEcA 0 un antagonista de los receptores de la angiotensina
en los nifios con pmp, comenzando a los 10 afios, o antes, segun su evolucion, para retrasar
la progresion de la enfermedad cardiaca.

La insuficiencia cardiaca manifiesta en pacientes con DMD y se trata de acuerdo con las
guias de manejo de falla cardiaca.
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