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ABSTRACT

Duchenne muscular dystrophy (DMD) is one of the most common neuromuscular diseases. Its evolution with well-defined stages
related to motor and functional alterations, allows easily establishing relationships with respiratory function through a simple laboratory
assessment including vital capacity (VC) measurements as well as peak cough flows. Without any treatment with respiratory rehabilitation,
the main cause of morbidity and mortality is ventilatory failure, secondary to respiratory pump muscles weakness and inefficient cough.
The VC plateau is reached during the non-ambulatory stages, generally after 13 years old. Respiratory rehabilitation protocols, including
air stacking techniques, manual and mechanical assisted coughing and non-invasive ventilatory support, can effectively addressed the
VC decline as well as the decrease in peak cough flows, despite advancing to stages with practically non-existent lung capacity. Non-
invasive ventilatory support may be applied after 19 years old, initially at night and then extending it during the day. In this way, survival is
prolonged, with good quality of life, avoiding ventilatory failure, endotracheal intubation and tracheostomy. This article proposes staggered
interventions for respiratory rehabilitation based on the functional stages expected in the patient with DMD who has lost ambulation.
Key words: Duchenne muscular dystrophy, respiratory rehabilitation, air stacking, assisted cough, non-invasive ventilatory
support.

RESUMEN

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una de las enfermedades neuromusculares mas frecuentes. Su curso evolutivo
con etapas de declinacion en la funcionalidad motora bien definidas, permite facilmente establecer relaciones con la funcion respiratoria
a través de un laboratorio de evaluacion sencilla, basicamente de la capacidad vital (CV) y la capacidad tusigena. Sin intervenciones en
rehabilitacion respiratoria, la principal causa de morbimortalidad es la insuficiencia ventilatoria secundaria a debilidad de musculos de
la bomba respiratoria e ineficiencia de la tos. En las etapas no ambulantes, se alcanza la meseta de la CV, generalmente después de
los 13 afios, su declinacion junto con la disminucion de la capacidad tusigena puede ser enfrentada efectivamente con la utilizacion de
protocolos de rehabilitacion respiratoria. Estos deben considerar la restitucion de la CV con técnicas de insuflacion activa o apilamiento de
aire, tos asistida manual y mecanica, mas soporte ventilatorio no invasivo, inicialmente nocturno después de los 19 afios y luego diurno,
pese a avanzar a etapas con capacidad pulmonar practicamente inexistente. De esta manera, se prolonga la sobrevida, con buena calidad
de vida, evitando el fallo ventilatorio, eventos de intubacion endotraqueal y traqueostomia. Este articulo, hace propuestas escalonadas
de intervencion en rehabilitacion respiratoria basadas en las etapas funcionales esperables en el paciente con DMD que ha perdido la
capacidad de marcha.
Palabras claves: Distrofia muscular de Duchenne, rehabilitacion respiratoria, apilamiento de aire, tos asistida, soporte ventilatorio

no invasivo.
INTRODUCCION
Correspondencia: La distrofia muscular de Duchenne (DMD) y la dis-
Francisco J. Prado A. trofia muscular de Becker (DMB) son enfermedades heredi-
fpradoatlagic@gmail.com tarias causadas por un patron de herencia de tipo recesivo
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ligado al cromosoma X, el cual codifica la proteina distrofi-
na, responsable de estabilizar el complejo distroglicano en
las membranas celulares. La incidencia de DMD es de 1 en
3.500 recién nacidos vivos hombres y la de Becker es cinco
veces menor (1). La distrofina, ausente en la DMD y disminui-
da en la DMB, genera debilitamiento de la membrana celular
(sarcolema), afectando su despolarizacion y el ingreso de
calcio a la célula. Esto resulta en degeneracion y regenera-
cion continua de las fibras musculares, necrosis, isquemia
muscular recurrente, estrés oxidativo e inflamacion (2). Las
proteinas de las células musculares de tipo esquelético, liso
y coraz6n son remplazadas por tejido adiposo y conectivo.

Los nifios pueden debutar con hipotonia o flacidez
al nacer (floppy infants), retardo en la adquisicion de los hitos
del desarrollo, retardo en la marcha con inicio luego de los
18 meses de vida o incluso en algunos nifios postergada has-
ta los 3 afios, tendencia a caminar tambaleante en la punta
de los pies (Trendelemburg), y/o con signo de Gowers, que
consiste en incorporarse desde el suelo 0 una silla, trepando
por sus piernas, rodillas y caderas. La funcion respiratoria
expresada a través de la capacidad vital (CV) aumenta con
una pendiente menor, en forma similar a como la debilidad
muscular proximal progresa en forma simétrica y linealmente
hasta los 14 aflos, momento en el cual su avance se enlen-
tece para luego declinar (3, 4). La habilidad de correr o sal-
tar, que usualmente se logra a los dos afios en nifios sanos,
generalmente no se consigue. Luego dejaran de caminar a
edades que oscilan entre los 9 y 14 afios, y en promedio lo
dejaran de hacer a los 12 afios, salvo intervenciones terapéu-
ticas precoces con glucocorticoides. Mientras mas rdpido se
pierda la capacidad ambulatoria, mas rapido sera el deterioro
de la CV (5, 6). En el 40 % de los casos, el nifio desarrollard
escoliosis mientras ain camina, progresando rapidamente al
comenzar su dependencia de la silla de ruedas (7). Sin recibir
tratamiento diario con glucocorticoides alrededor del 85-90%
requeriran tratamiento quirtrgico (artrodesis) (3).

A pesar de existir excepciones, la mayoria de los
pacientes con DMD desarrollan cardiomiopatias cuya severi-
dad no se relaciona con la edad, fuerza o contenido de dis-
trofina en los musculos. Con niveles minimos de distrofina,
la enfermedad de Becker resulta practicamente indistinguible
de la enfermedad de Duchenne. Con mas del 1 % de dis-
trofina normal, el trastorno puede resultar tan leve, que en
ocasiones llega a pasar desapercibido hasta la adultez.

Pese a que la DMD es una enfermedad progresiva,
los avances en el campo de la rehabilitacion respiratoria con-
tintan mejorando el estado clinico y funcional de los pacien-
tes, permitiendo transiciones exitosas hacia la independencia
y la autorrealizacion en la vida adulta (8).

Existen estrategias que involucran grupos multidis-
ciplinarios de profesionales, que mejoran de forma impor-
tante la independencia y los cuidados por parte del paciente,
familia y sus cuidadores. Es por esto que la rehabilitacion
debe tomar un rol dominante como concepto clave del mane-
jo general de las personas con DMD, con el objetivo de gene-
rar orientaciones claras y guiadas por etapas en la evolucion
de la enfermedad, evitando complicaciones y mejorando su

calidad de vida. La estandarizacion de las evaluaciones, del
tratamiento y del manejo respiratorio, que deben recibir los
pacientes con DMD en las etapas previas y posteriores a re-
querir soporte ventilatorio no invasivo (SVNI) con el objetivo
de lograr una rehabilitacion integral adecuada, son también
fundamentales (8, 9, 10).

Este documento entrega estrategias y recomendaciones de
rehabilitacion respiratoria sugeridas en pacientes con DMD
que estén en las etapas de pérdida de la marcha, etapa en
silla de ruedas y etapa posterior de sobrevida prolongada,
centradas en el empoderamiento de ellos junto a sus familia-
res y cuidadores.

1. Etapificacion y cuidados respiratorios. Educacion y
asesoramiento para auto direccionamiento (empodera-
miento y autonomia) y entrenamiento de los cuidadores

Las enfermedades neuromusculares (ENM) tienen
una amplia variedad de severidad y grados de progresion,
con nifios que evolucionan con mejoria de su fuerza hasta la
meseta (valor maximo alcanzado de por vida) que puede ser
tardia en la adolescencia como en algunas miopatias congeé-
nitas, y otros que se hacen progresivamente mas débiles des-
de el nacimiento, o0 presentan una meseta de estabilizacion
en sus fuerzas en cualquier momento de la infancia o nifiez
temprana. Los nifios con la severidad de ENM tipo 3, como
es la DMD, logran temporalmente caminar en forma indepen-
diente (3).

Después de la meseta, las capacidades funcionales
y la fuerza muscular de los pacientes con ENM usualmen-
te disminuyen mas que las tasas de declinacion normal. Por
ejemplo, la fuerza y funcion muscular de las piernas de nifios
con DMD tal como la habilidad de levantarse del piso, llega
a la meseta entre los 4 y 7 afios, su CV entre los 9y 17
afos (media 13+3.1), con disminucion posterior de 5-10%
por afio. En una base francesa de 278 datos, la CV de los
nifios que perdieron la deambulacion antes de los 8 afos
hizo meseta a la edad de 10.3 afios; aquéllos que perdieron
la marcha entre los 8 y 10 afios tuvieron la meseta de CV a
los 12.5 afios; y aquéllos que dejaron de caminar después
de los 10 afos tuvieron la meseta de CV a los 14.6 afos. El
grado de pérdida de CV es alrededor de 6.3 % por afio desde
los 10 a 20 afios en general, pero es mayor en quienes pier-
den la marcha en forma mas temprana (6). La declinacion en
la funcion pulmonar por debajo del 50% del valor predicho
normal también se correlaciona con el debilitamiento de las
extremidades superiores, hasta el punto que no son capaces
de llevarse las manos a la boca (1).

Es frecuente que el nifio afectado pueda estar so-
breprotegido o infantilizado. Esto puede impedir la madura-
cion emocional e intelectual y causar dificultades en él y sus
hermanos. Ain mas, los padres de nifios con DMD a menudo
creen o se les ha dicho que sus hijos moriran jévenes y no
llegaran a adultos (3). El asesoramiento y soporte psicoldgico
profesional son necesarios para optimizar la autonomia con-
siderando que la expectativa de vida puede llegar hasta los
50 afios.
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Esta sobrevida hasta la edad adulta puede lograrse
sin requerir traqueostomia, a través del uso de SVN y dispo-
sitivos de tos asistida (MIE). Otras estrategias de manejo en
rehabilitacion/habilitacion respiratoria son el apilamiento de
aire o air stacking con bolsa manual (ambu bag) y aprender la
respiracion glosofaringea para auto-ventilarse, toser y hablar
fuerte (3, 8,9, 10, 11).

El paciente y su familia deben tomar decisiones
durante cada etapa del manejo que requieren la mejor pre-
paracion y acompafiamiento. Por ejemplo, los padres de un
nifo con DMD necesitaran decidir si administran y como glu-
cocorticoides. Si se haréd liberacion musculo-tendinosa de las
extremidades inferiores y transferencias musculares, cuando
y como se hard la artrodesis de la columna, cuando iniciar
la terapia cardio-protectora y si el manejo respiratorio sera
convencionalmente invasivo o por SYN y MIE.

La mayoria de los pacientes pasan por las tres eta-
pas de manejo fisiatrico en las cuales consideraciones médi-
cas, ortopédicas, rehabilitacion-habilitacion y cardio-respira-
torias pueden ser organizadas y abordadas. Las tres etapas,
sus objetivos de manejo integrado en la DMD, consideracio-
nes de evaluacion y tratamiento son las siguientes:

I. La etapa previa a la silla de ruedas

Educacion y asesoramiento para auto direccionamiento

(empoderamiento y autonomia)

Terapias médicas para preservar la fuerza muscular

Movilizacion para prevenir o reducir las contracturas de los

tejidos blandos del torax y extremidades

Intervenciones ortopédicas y terapias de medicina fisica para

prolongar la deambulacion sin ortesis

Dispositivos asistidos para facilitar la deambulacién y otras |

actividades de la vida diaria

Evaluacion y registro de la capacidad vital y de los flujos

maximos al toser (Pico flujo tosido (PFT)). Evaluacion de la

fuerza muscular inspiratoria y espiratoria (PIM-PEM)

Evaluacién y registro de la CV y del PFT. Estudios no invasivos
nocturno de la saturacion de O2 (SpO2) y la CO2. Capacidad
maxima de insuflacion (CMI), PFT desde CMI (PFT-CMI), Pico

flujo exuflado con tos mecanica (PFE-MIE)

Estudios no invasivos nocturnos de la saturacion de Oz y la CO2

Soporte ventilatorio no invasivo (SVNI) para prevenir

hipoventilacion alveolar nocturna sintomatica.

Protocolos de SVNI y tos asistida mecénicamente con insuflacion-
exuflacion (MIE) para prevenir neumonia y falla respiratoria
aguda. Utilizando protocolos de retroalimentacion con equipos

digitales portatiles de bajo costo de la SpO:

Extubacién y decanulacién para preservar la calidad de vida rela-
cionada a salud (CVRS) usando SVNI continuo y MIE
Evaluacién de CVRS

lll. La Etapa de sobrevida prolongada con calidad pre-
servada

Educaciéon y asesoramiento para auto direccionamiento
(empoderamiento y autonomia), para entrenamiento y guia de los

cuidadores

Dispositivos de asistencia para facilitar las actividades de la vida

diaria de las extremidades superiores

Medicidn y registro de la CV sentado y acostado

Evaluacion y registro de la CV y PFT, CMI, PFT-CMI, PFE-MIE

SVNI continue y MIE para prevenir neumonia, falla respiratoria
aguda y la necesidad de requerir traqueostomia. Utilizando
protocolos de retroalimentacién con equipos portatiles de registro
de SpO2

Extubaciéon y decanulacion para preservar la calidad de vida
relacionada a salud CVRS usando SVNI continuo y MIE

Il. La etapa de la silla de ruedas

Educacién y asesoramiento para auto direccionamiento
(empoderamiento y autonomia) y para entrenamiento de los

cuidadores

Correcciones ortopédicas (quirtrgicas) de la cifoescoliosis

Dispositivos de asistencia para facilitar las actividades de la vida

diaria de las extremidades superiores

Ayudas (dispositivos) para que los misculos respiratorios

mantengan la distensibilidad pulmonar. Apilamiento de aire (air-

stacking) con ambu-bag y aprender respiracion glosofaringea.

Contenido disponible en http://www.neumologia-pediatrica.cl

Estudios no invasivos nocturnos de SpOz y CO2

Evaluacion de CVRS

Debemos considerar que la sobrevida y calidad de
vida se han modificado debido a intervenciones en rehabili-
tacion respiratoria centradas en la identificacion de ventanas
de oportunidad en el deterioro funcional de la bomba respira-
toria y la capacidad tusigena (8, 9, 10, 11, 12, 13, 14, 15).

2. Manejo Respiratorio

Las complicaciones respiratorias son la causa mas
importante de morbimortalidad en personas con DMD (3, 9).
La fatiga de musculos respiratorios, atelectasia, neumonia y
falla respiratoria pueden llevar a hospitalizaciones prolonga-
das, e incluso mortalidad. Sin embargo, la sobrevida de pa-
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cientes con ENM y dependencias tecnoldgicas ha mejorado
principalmente por los cuidados respiratorios especializados,
como es la asistencia ventilatoria mecanica no invasiva (AVNI)
prolongada con estandares de diferenciales de presion inten-
sificados con mayor presion de empuje o high span, que la
diferencia como SVNI de la AVNI convencional, incluyendo la
ventilacion con pieza bucal y protocolos complementarios de
tos asistida (10, 11, 12). Se ha observado también que la ne-
cesidad de hospitalizacion por complicaciones respiratorias
es inferior en los que utilizan SVNI que en los pacientes con
VM por traqueostomia (8).

La necesidad de objetivar la condicién clinica es
de importancia para establecer el estado funcional y las in-
tervenciones respiratorias que se deben llevar a cabo en el
paciente con DMD de acuerdo con la etapa en la que se en-
cuentre (13,16-18). Los pacientes con DMD que pierden la
bipedestacion y comienzan a hacer su vida en silla de ruedas
(cerca de los 12 afios) estan prontos a llegar a la meseta de
CV (21). Luego presentan declinacion de la CV y disminu-
cion de la capacidad de los musculos espiratorios para to-
ser. Necesitan apoyo con maniobras de apilamiento de aire
0 air stacking cuando la CV es menor del 50% del predicho
0 < 2000 ml. Cuando la fuerza tusigena, evaluada a través
del PFT es menor de 300 L/minuto, generalmente a los 16
afios, es necesario utilizar maniobras de tos asistida y re-
troalimentacion con un oximetro de pulso digital durante las
infecciones respiratorias. De este modo, se recomienda que
todo paciente con DMD tenga a mano un saturémetro, de tal
manera que al caer la saturacion por debajo de 95%, se rea-
lice la técnica de tos asistida manual o mecanica (8, 9, 10).

Cuando la CV es menor al 40% del valor predicho,
presentan hipoventilacion nocturna que progresa a hipoven-
tilacion diurna. Estos eventos se aceleran cuando progresa
la cifoscoliosis y es mayor de 30 grados (11). La indicacion
de SVNI nocturno debe ocurrir cuando aparezcan signos y
sintomas de hipoventilacion cronica nocturna: CV < 1000 ml
y elevacion de CO, (medido en forma no invasiva con registro
continuo o aislado). Se puede iniciar un ensayo de ventilacion
nasal en modalidad asistido controlado con volimenes de 10
a 15 ml por kilo (VC 800 a 1500 ml) o Presion de soporte
mayor a 15-18 ¢m de H,0, con FR en rango fisioldgico. Si la
CV evoluciona a < 500 ml se debe extender su uso a ven-
tilacion diurna (9, 10). Cuando la CV es < 30 mi/kg existe
incapacidad para toser, < 20 ml/kg incapacidad para suspirar
y prevenir atelectasias y < 10 ml/kg incapacidad para ventilar
(10). Las intervenciones que se deben realizar en estos pa-
cientes han sido resumidas al detallar sus 3 etapas evolutivas
(14,15,19,20).

Los objetivos principales de SVNI mds las técnicas
de tos asistida son:

1-  Prevenir el fallo respiratorio, las hospitalizaciones, la ne-
cesidad de intubacion y traqueostomia.

2- Mantener la “compliance” (distensibilidad) y elasticidad
de los pulmones y de la pared tordcica (12).

3-  Permitir hablar mas alto, lograr mejores flujos de tos me-
diante insuflaciones maximas regularmente realizadas,
maximizar los flujos de tos y mantener esencialmente

normal la ventilacion durante todo el dia.

El adecuado seguimiento de la funcién cardiaca
y de la deglucion puede tener una influencia positiva en el
pronostico de la enfermedad. Por lo tanto, es necesaria una
intima conexion entre los centros pediatricos y de adultos a
fin de conseguir el maximo cuidado de estos pacientes (21).

Otras alternativas al tratamiento respiratorio con-
sisten en la utilizacion de ejercicios respiratorios de yoga en
complemento con kinesioterapia como estrategia terapéutica
(21). Esta alternativa ha demostrado impacto positivo tanto
en variables de funcion pulmonar como cardiacas y pueden
ser implementadas en programas bajo la supervision de un
equipo médico.

3. Manejo de la Escoliosis

La escoliosis generalmente se desarrolla después
de la pérdida de la capacidad para caminar y progresa ra-
pidamente durante el inicio de la pubertad afectando nega-
tivamente la funcion respiratoria, alimentacion, el sedente y
comodidad (11).

El manejo con drtesis que faciliten la bipedestacion,
o0 alineen los ejes, no logran evitar la progresion del defecto
en los pacientes con ENM. La artrodesis debe ser conside-
rada el tratamiento de eleccion; si es posible se debe diferir
hasta después de la pubertad por el crecimiento acelerado
que ocurre en esa etapa. El compromiso respiratorio de los
pacientes con cifoscoliosis que requieren correccion quirlrgi-
ca debe ser evaluado atentamente. Con angulos > 30 grados
debe haber seguimiento periddico y sobre los 5 -10 grados
de aumento anual de la curva son indicaciones perentorias
para artrodesis (22, 23, 24, 25, 26, 27). La extubacion post
quirdrgica es un reto dada la disminucién de la fuerza para
respirar o toser, y las secreciones en via aérea, por lo que
deberia realizarse a través de la utilizacion de SVNIy limpieza
de secreciones de las vias aéreas mediante tos asistida.

Finalmente, cuando el compromiso de las cuatro
extremidades es muy severo, se pueden hacer nuevas adap-
taciones a la silla de ruedas eléctrica como control con la
lengua, sistemas infrarrojos o selector de mirada, para pro-
porcionar la mayor independencia del paciente, ademas de
las adaptaciones para el trasporte de los equipos de asisten-
cia respiratoria.

CONCLUSIONES

Al ser la DMD una enfermedad progresiva, genera
un gran deterioro no solo en quien lo padece, sino también en
su entorno familiar, por lo que consideramos importante como
equipo multidisciplinario, generar estrategias de tratamiento
con el objeto de dar una atencion mas oportuna y adecuada
segun la etapa que se estd cursando. Es asi como la reha-
bilitacion respiratoria, en las etapas que siguen a la perdida
de la marcha, permite lograr una mayor y mejor calidad de
vida. Impulsar y fortalecer el conocimiento de la insuflacion
pulmonar activa con apilamiento de aire (air stacking), tos

Contenido disponible en http://www.neumologia-pediatrica.cl




Rehabilitacion respiratoria para pacientes con distrofia muscular de Dechenne en etapas de pérdida de la marcha

Neumol Pediatr 2021; 16 (1): 17 - 22

asistida manual y mecanica, mas la adecuada utilizacion de
SVNI, revierte la insuficiencia de la bomba ventilatoria y pre-
viene la necesidad de intubacion por fallo respiratorio agudo.
Del mismo modo hace posible permitir la extubacion, incluso
en aquellos que, sin tener autonomia ventilatoria, no requie-
ren una traqueotomia para vivir, al ser manejados con soporte
ventilatorio no invasivo prolongado y MIE.

Conflictos de interés: Se declara no tener conflictos de
interés.
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