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I. Introduccion

Las miopatias son un grupo heterogéneo de enfermedades del musculo de causa genética
(hereditaria o de novo) o adquirida (metabdlica, inflamatoria o t6xica) que afectan en la
infancia. Las mds frecuentes son las distrofias musculares y las miopatias estructurales
con caracteristicas clinicas y patoldgicas definidas. Puede presentarse un compromiso en
los diferentes componentes de la fibra muscular: como las proteinas de la matriz
extracelular, del sarcolema, de la membrana nuclear, del aparato contractil y otras
proteinas (1). Dentro de los aportes de la literatura cientifica actual encontramos en el
grupo de las enfermedades neuromusculares de causa genética a la distrofia muscular de
Duchenne (DMD); ésta queda definida como una enfermedad genética de herencia
recesiva ligada al cromosoma X, causada por una mutacion del gen de la distrofina (2).
La incidencia anual de esta patologia es de 1 cada 5000 recién nacidos vivos varones (2)
y generalmente estos pacientes son diagnosticados entre los 4 y 5 afios de vida; y su
supervivencia, puede prolongarse hasta mds alld de los 20 afios con un enfoque
terapéutico interdisciplinar conformado por neurdlogos, pediatras, neumondlogos,
kinesidlogos, ortopedistas, cardidlogos, psiquiatras y endocrindlogos. (3)

En relacion a la fisiopatologia, las mutaciones pueden conducir a una ausencia o defecto
del gen de la proteina mencionada, cuya funcién es mantener la estructura de la fibra
muscular, y como consecuencia causar la degeneracion progresiva del musculo. Se ha
encontrado una alta incidencia de mutaciones de novo, ya que en 1/3 de los casos no se
encuentran antecedentes familiares. (4)

Las manifestaciones clinicas se van a caracterizar por debilidad muscular de inicio en la
infancia, que contintiia con un curso progresivo y estereotipado (5), con un retraso en la
adquisicion de la marcha (18 meses), dificultad para incorporarse del suelo, para subir
escaleras y caidas frecuentes en los primeros 5 afios de vida, asociadas a la hipertrofia
gemelar. Esta debilidad muscular inicialmente proximal, al ser progresiva lleva a una
pérdida de la marcha alrededor de los 12 afios de edad, que va a traer consecuencias a
nivel motor, respiratorio y cardiaco. Asimismo, en el transcurso del desarrollo los nifios
presentan escoliosis, contracturas articulares, atrofia por desuso, complicaciones
respiratorias, nutricionales y cardiacas (6).

La debilidad progresiva de la musculatura asociada a la funcién respiratoria, implica

complicaciones respiratorias y como consecuencia queda involucrada la musculatura de
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dicho sistema; dando como resultado una enfermedad pulmonar restrictiva y una
reducciéon de las presiones inspiratorias y espiratorias maximas. De este modo, esta
afectacion conduce a una disminucion de la capacidad vital, y a una insuficiencia
respiratoria gradual (7). Por tanto, un eje principal a considerar en la terapéutica
interdisciplinaria de estos nifios es el enfoque kinésico respiratorio.

Parte relevante de la intervencion kinésica, consiste segtn la literatura actual sobre el
tema, en la realizacion de evaluaciones repetidas del sistema respiratorio en las distintas
etapas de la enfermedad (8). Dicho dispositivo de seguimiento, implica una herramienta
para prevenir y detectar complicaciones tempranamente, establecer prondstico y
programar intervenciones dirigidas a prolongar la sobrevida. Asimismo, ademads de las
evaluaciones dentro de la terapéutica recomendada, se incluyen las diferentes técnicas
kinésicas implementadas para trabajar y mantener la funcion ventilatoria y el uso de un
soporte ventilatorio nocturno o en la vida diaria, cuando se crea necesario. (8)

En virtud de lo expuesto anteriormente este trabajo se orientard a responder el interrogante
acerca de la efectividad que tiene el abordaje kinésico respiratorio en nifios
diagnosticados con Distrofia Muscular de Duchenne y analizarlo tanto en la etapa pre

ambulatoria como post ambulatoria de la enfermedad.

II. Pregunta de investigacion

(Cudl es el grado de efectividad que tiene el abordaje kinésico respiratorio en nifios
diagnosticados con Distrofia Muscular de Duchenne en las distintas etapas de la
enfermedad, comparado con la ausencia de tratamiento kinésico especifico, en términos

de preservacion de la funcién pulmonar y prevencién de complicaciones respiratorias?
Componentes:

e (P) Poblaciéon: Nifos diagnosticados con Distrofia Muscular de Duchenne en las
distintas etapas de la enfermedad.

e (I) Intervencion: Abordaje kinésico respiratorio

e (P) Comparacion: Ausencia de tratamiento kinésico especifico

e (O) Resultado: Preservacion de la funcién pulmonar y prevencion de

complicaciones respiratorias.

III. Objetivos



III a. General

Revisar la literatura cientifica en el periodo de los afios del 2014 al 2024 sobre el grado
de efectividad del abordaje kinésico respiratorio en pacientes diagnosticados con

Distrofia muscular de Duchenne en las diferentes etapas de la enfermedad.

IIT b. Objetivos especificos:

e Conocer y definir a la Distrofia Muscular de Duchenne con la identificacién de
las diferentes etapas de la enfermedad describiendo e identificando en cada una
de ellas las complicaciones respiratorias.

e Analizar las diferentes evaluaciones kinésicas del sistema respiratorio utilizadas
(frase eliminada) para detectar cambios en la funcién respiratoria a lo largo del
curso de la enfermedad.

e Profundizar y analizar el grado de efectividad de las técnicas kinésicas
implementadas para mantener la funcidn respiratoria y prolongar la sobrevida,
examinando tanto pardmetros objetivos de la funcion pulmonar como asi también

cambios relevantes en la clinica del paciente.

IV. Justificacion

Este trabajo intentard ampliar el conocimiento y contribuir a proporcionar estrategias a la
comunidad de profesionales acerca de las caracteristicas de la intervencion kinésica
respiratoria, en los distintos momentos evolutivos de los pacientes con diagndstico de
Distrofia Muscular de Duchenne. Sabemos que el impacto en la funcién respiratoria a
través de la debilidad muscular progresiva de los grupos musculares del sistema
respiratorio genera una importante enfermedad restrictiva, por lo cual, pretenderd éste
trabajo también ofrecer estrategias que alcancen a la poblacién afectada por ésta
patologia. A través de esta investigacion, se buscard explicar y analizar como pueden
contribuir los/as kinesiologos/as a la intervencion interdisciplinaria, utilizando diversos
métodos de evaluacion, técnicas kinésicas y uso dispositivos de asistencia respiratoria

para preservar la funcién pulmonar de estos pacientes.

V. Marco teorico

V 1. Distrofia Muscular de Duchenne (DMD)



Se denomina enfermedades neuromusculares (ENM) a un conjunto de patologias que
afectan a la unidad motora, y que tienen a la pérdida de la fuerza muscular como
caracteristica principal y comun a todas ellas. . En la infancia, la mayoria de las ENM no
disponen de un tratamiento que pueda curarlas, lo que ocasiona una significativa
limitacién de la funcionalidad y conduce a un desarrollo progresivo de la discapacidad.
Entre estas enfermedades neuromusculares, podemos encontrar a la Distrofia Muscular
de Duchenne que se destaca por su alta prevalencia. (9). Esta enfermedad es una forma
de distrofia muscular asociada al cromosoma X, que afecta aproximadamente a 1 de 1500
nacidos vivos. La alteracion genética en el gen de la distrofina resulta en la ausencia de
ésta proteina que es fundamental para la estabilidad estructural del tejido muscular. Este
proceso desencadena un deterioro muscular progresivo, caracterizado por debilidad
muscular en patrones especificos, adaptaciones posturales, riesgo de contracturas y
deformidades, pérdida de la capacidad de caminar, disminucién de diferentes habilidades

motoras, complicaciones respiratorias y cardiacas, entre otros signos y sintomas (10).

Suele iniciar entre los 3 y 5 afios de edad, manifestdndose con debilidad en los musculos
cercanos al tronco y con aumento de volumen en la pantorrilla en los nifios afectados. Se
destaca por una alta tasa de mutacion y presenta caracteristicas clinicas distintivas, con
una progresion implacable. Por lo general, los pacientes pierden la capacidad de caminar
y requieren una silla de ruedas alrededor de los 12 afios de edad, y suelen fallecer entre

finales de la adolescencia y principios de la adultez temprana. (11)
V 2. Epidemiologia

La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) afecta a 1 de cada 3.500 a 5.000 nacimientos
masculinos vivos a nivel mundial. Caracterizdndose siempre por la ausencia o produccion
defectuosa de la proteina ya nombrada anteriormente, que le da estabilidad a las fibras

musculares. (12)

Las diferencias regionales de la prevalencia de DMD son significativas. Un meta analisis
global revela que éstas diferencias pueden deberse a variaciones en los métodos de
diagnéstico y la recopilaciéon de datos. Por ejemplo, en Puerto Rico la prevalencia
observada difiere de otras regiones, subrayando la necesidad de estudios epidemioldgicos

especificos para entender mejor la distribucion de la enfermedad. (13)

El impacto socioeconémico de la DMD es considerable, con complicaciones tanto para

las familias como para los sistemas de salud. Las estrategias y recursos deben adaptarse
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a las necesidades puntuales de cada poblacién debido a las variaciones en la prevalencia.

(14) (15).
V 3. Fisiopatologia

La enfermedad es causada por mutaciones del gen DMD, que se encuentra en el
cromosoma X, en la banda XP21. Este gen es uno de los mds grandes conocidos, con
aproximadamente 2.4 millones de pares de bases, y su secuencia codificante incluye 79
axones. Las mutaciones en este gen pueden ser grandes, como deleciones y duplicaciones,
0 pequefias, como inserciones y mutaciones puntuales.(16) Estas alteraciones pueden
llevar a la produccion deficiente o ausente de la proteina distrofina, afectando su
funcionalidad. La pérdida de ésta interrumpe el anclaje del citoesqueleto de actina a la
matriz extracelular, lo que resulta en una fragilidad del sarcolema durante la contraccién

muscular y conlleva al dafio en las fibras musculares.(17)
Funcion de la distrofina

La distrofina es una proteina citoesquelética esencial ubicada en la superficie interna de
la membrana de las células musculares, especialmente enriquecida de las costameras y
los sitios de contacto célula-célula. Actiia como un enlace critico entre el citoesqueleto
de actina y la superficie interna del sarcolema. Desempefla un papel vital en el
mantenimiento de la integridad de la membrana muscular y previene su rotura,
proporcionando estabilidad estructural durante la contraccién y estiramiento muscular.
La distrofina se une a varias proteinas dentro del complejo distrofina-glicoproteinas
(DGC), que incluye componentes extracelulares, transmembrana y citoplasmaéticos,
facilitando la comunicacién entre el interior de la célula muscular y su entorno
externo.(17.). Tiene distintas isoformas especificas de tejidos, la mdas prevalente se
encuentra en el musculo esquelético, y otras estidn presentes en el cerebro y la retina por
ejemplo. Cada isoforma desempeina roles especificos en los distintos tejidos,
contribuyendo a la estabilidad estructural y funcionalidad de las células. (18) La ausencia
o falta de ella, como se observa en la DMD, conduce a una disrupcién de esta conexion
afectando a la sefalizacion celular y la organizacién del citoesqueleto, resultando en la
fragilidad de la membrana y su eventual rotura durante la actividad muscular,

contribuyendo a la degeneracién muscular progresiva. (16).

Mecanismos fisiopatolégicos



La enfermedad va a presentar distintos mecanismos fisiopatolgicos, que van a
manifestarse en distintos sintomas y signos clinicos de la enfermedad, llevando a una
progresion a través del tiempo. Dentro de éstos mecanismos, se puede distinguir la
inestabilidad de la membrana, donde la falta de la proteina involucrada provoca que la
membrana muscular esté mdas susceptible al dafio durante las contracciones y
estiramientos fisiolégicos, lo que lleva a rupturas repetidas del sarcolema. Esta
inestabilidad de la membrana permite la entrada de calcio en exceso en las células
musculares, iniciando una cascada de eventos que contribuyen a la necrosis y
degeneracion muscular. El exceso de calcio y su desregulacion activa diversas enzimas,
como las proteasas, que degradan proteinas celulares esenciales, llevando a una necrosis
de las fibras musculares afectadas e interfiriendo en las funciones mitocondriales (19),
ademds, se conduce a un aumento de la produccion de especies reactivas de oxigeno
(ROS). Ese estrés oxidativo dafia adicionalmente las proteinas, lipidos y el ADN dentro

de las células musculares, exacerbando la degeneracion (18).

El proceso de necrosis desencadena una respuesta inflamatoria y fagocitosis, en la cual
intervienen macréofagos y otras células inmunitarias que son reclutadas al sitio del dafio.
Los macréfagos fagocitan los restos celulares y liberan citocinas proinflamatorias, como
el factor de necrosis tumoral y la interleucina, que perpetian la inflamacién y el dafio
tisular. En respuesta al dafio muscular, las células satélite (células madre del musculo),
se activan para reparar y regenerar el tejido dafiado proliferando y diferencidandose en
mioblastos, los cuales se fusionan para formar nuevas fibras musculares. Sin embargo, en
la DMD, la regeneracion no es suficiente para contrarrestar la tasa de degeneracién. Con
el tiempo, la capacidad regenerativa de las células satélite se agota, y la calidad de las

nuevas fibras musculares disminuye debido a la fibrosis y a la inflamacion persistente.

A medida que la enfermedad progresa, ésta degeneracién muscular continua conduce a
una remodelacion del tejido caracterizada por la fibrosis, donde los fibroblastos depositan
cantidades excesivas de coldgeno y otros componentes de la matriz extracelular del tejido
muscular. Se reemplaza a las fibras musculares funcionales con tejido conectivo no
funcional y adiposo, lo que reduce la elasticidad y la contractilidad del mdusculo,
resultando en una rigidez producto del tejido fibroso desencadenando debilidad muscular

y pérdida de la funcién. (19)

La degeneracién del musculo esquelético no se limite a un impacto local sobre el musculo
esquelético, la DMD afecta a otros sistemas del organismo tales como el sistema
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cardiovascular desencadenando cardiomiopatia e insuficiencia cardiaca, debido a la
afectacion de la distrofina en el miocardio. También, ocurren problemas respiratorios
debido a la debilidad progresiva de los musculos de dicho sistema, aumentando el riesgo
de infecciones pulmonares y otras complicaciones respiratorias, que pueden conducir a

una insuficiencia respiratoria. (20/19).

V 4. Diagnéstico
El diagnéstico de la DMD es genético y la evaluacion clinica es orientadora a éste mismo.
A. Evaluacion Clinica

El primer paso en el diagndstico de la DMD generalmente involucra una evaluacion
clinica detallada. Los signos y sintomas tipicos de la DMD incluyen debilidad muscular
progresiva, dificultades para caminar y un aumento en la circunferencia de las pantorrillas
debido a la pseudohipertrofia. Los médicos también pueden observar una marcha
claudicante también denominada “marcha de pato" y dificultades para levantarse del
suelo (signo de Gowers). Estos sintomas suelen aparecer entre los 2 y 5 afios de edad y
van empeorando con el tiempo. La observaciéon de retrasos en el desarrollo motor,
dificultades para correr, saltar y subir escaleras también son indicadores tempranos
importantes. Ademads, la historia familiar de la enfermedad puede proporcionar pistas

adicionales para el diagndstico clinico. (21)
B. Pruebas de Laboratorio

Creatina Quinasa (CK): Los niveles de CK en sangre son significativamente elevados
en pacientes con DMD. Esta enzima se libera en el torrente sanguineo cuando los
musculos se dafian. Aunque un nivel alto de CK no es especifico de DMD, si sugiere dafio
muscular y justifica la realizacion de més pruebas. En el contexto de DMD, los niveles
de CK pueden ser de 10 a 100 veces superiores a los valores normales. La medicién de
CK es una prueba sencilla y econémica que proporciona una primera indicacion de dafio

muscular, lo que justifica investigaciones adicionales. (22)
C. Diagnéstico Genético

Pruebas de ADN: El diagnéstico definitivo de DMD se realiza mediante pruebas

genéticas. Esto puede involucrar diferentes técnicas:



e PCR (Reaccion en Cadena de la Polimerasa): Se utiliza para detectar
deleciones y duplicaciones en el gen DMD, que es la causa mds comin de la
enfermedad. La PCR puede identificar aproximadamente el 70% de las

mutaciones responsables de la DMD.

e Secuenciacion de Sanger: Esta técnica permite identificar mutaciones puntuales
en el gen DMD. Es itil para detectar mutaciones que no se encuentran mediante

PCR o MLPA.

e MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification): Utilizada para
detectar grandes deleciones o duplicaciones que no se identifican facilmente
mediante PCR . La MLPA es particularmente efectiva para identificar mutaciones

estructurales en el gen DMD.

El diagndstico genético es importante no solo para confirmar la presencia de DMD, sino
también para la asesoria genética de las familias afectadas, ya que permite identificar
portadores y proporcionar informacién sobre el riesgo de recurrencia en futuros

embarazos. (23)
D. Biopsia Muscular

En algunos casos, se realiza una biopsia muscular. Si ya hay un diagnéstico genético,
generalmente ya no se realiza una biopsia pero antes la enfermedad era diagnosticada de
esta manera. La biopsia puede mostrar caracteristicas tipicas de la DMD, como la
degeneracion y regeneracion de fibras musculares, fibrosis y variabilidad en el tamafio de
las fibras. Ademas, la tincién de inmunohistoquimica para la proteina distrofina puede
mostrar una reduccién o ausencia de esta proteina en el tejido muscular, lo cual es un
hallazgo caracteristico en pacientes con DMD. Aunque la biopsia muscular es invasiva,
proporciona informacion valiosa sobre el grado de dafio muscular y puede ayudar a

diferenciar DMD de otras distrofias musculares. (23)
V 5. Cuadro clinico

En la DMD la degeneraciéon progresiva de los miusculos esqueléticos provoca una
debilidad creciente desde la infancia temprana. Los primeros signos suelen presentarse
antes de los cinco afios y se manifiestan en dificultades para caminar, correr, saltar y
realizar actividades motoras basicas. Los nifios afectados muestran una marcha inestable

y suelen necesitar apoyo, lo que se conoce como signo de Gowers. La debilidad muscular
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inicialmente afecta a los muisculos proximales, especialmente en la pelvis y los muslos,

antes de extenderse a otras dreas. (24) (25)

A medida que la enfermedad progresa, la debilidad se extiende a los musculos distales y
el tronco, resultando en una pérdida gradual de la capacidad para caminar, usualmente a
los 12 afos de edad. La debilidad progresiva también conduce a complicaciones
ortopédicas, como la escoliosis y las contracturas articulares, que empeoran con el tiempo.
Ademads, la miocardiopatia dilatada es una manifestacién cardiaca comin de la DMD, lo
que puede llevar a una insuficiencia cardiaca, siendo una de las principales causas de

mortalidad en estos pacientes. (24) (26)

El sistema respiratorio se ve significativamente comprometido a lo largo del curso de la
enfermedad. La debilidad de los miusculos respiratorios principales (diafragma e
intercostales) y los musculos accesorios de la respiracion conducen a una hipoventilacion
progresiva, particularmente durante el suefio, alterando también la tos. Con el transcurso
del tiempo, los pacientes desarrollan insuficiencia respiratoria cronica y pueden necesitar
de una ventilacién asistida. Las infecciones respiratorias recurrentes son comunes y

pueden ocasionar el desarrollo de diferentes complicaciones. (27) (28)

El compromiso del sistema gastrointestinal y endocrino es otra caracteristica de la DMD.
La dismotilidad gastrointestinal, que incluye problemas como la disfagia, y las
complicaciones derivadas del uso crénico de los corticosteroides, como la osteoporosis,
son frecuentes. Estas complicaciones pueden llevar a la desnutricién y aumentar el riesgo
de fracturas 6seas. Ademads, la obesidad es otro factor comin a la movilidad reducida y

los efectos secundarios a los tratamientos con esteroides. (25) (29)

En cuanto al sistema neuroldgico, aunque la enfermedad afecta principalmente a los
musculos esqueléticos, se ha observado que algunos pacientes presentan problemas
cognitivos leves. Estos pueden incluir dificultades para el aprendizaje, problemas de
memoria y otros déficits cognitivos, los cuales, aunque no progresan con la enfermedad,
pueden influir negativamente en la calidad de vida y el desarrollo académico del nifio.

(30)
V 6. Etapas de la enfermedad

La DMD avanza a través de varias etapas clinicas que reflejan el deterioro muscular

progresivo caracteristico de la enfermedad. Durante la primera etapa, denominada fase
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pre — sintomatica, los nifios suelen no tener demasiadas manifestaciones y solo muestran
signos sutiles de debilidad muscular. Sin embargo, los biomarcadores en sangre, como
los niveles elevados de creatina quinasa, ya pueden estar presentes, indicando dafio
muscular antes que aparezcan los sintomas evidentes. Esta etapa suele ocurrir en los
primeros afios de vida, generalmente antes de los dos afos de edad, cuando los padres o
médicos pueden notar un leve retraso en el desarrollo motor, aunque el diagndstico certero

no se realiza hasta mas tarde. (25)

La siguiente fase es la etapa sintomdtica temprana, que se desarrolla generalmente entre
los dos y los cinco afios de edad. Durante esta fase, los nifios empiezan a mostrar signos
evidentes de debilidad muscular particularmente en las extremidades inferiores. Es
comun observar dificultades para correr, saltar o subir escaleras. El signo de Gowers, que
implica el uso de las manos para apoyarse al levantarse del suelo, se vuelve mds
destacado. Este periodo se caracteriza por una pérdida progresiva de la fuerza de los
musculos proximales, lo que conduce a una marcha inestable y un mayor riesgo de caidas.
Aunque en esta etapa, los nifios todavia mantienen la capacidad de caminar, comienzan a

depender cada vez més de soportes externos o ayudas para la movilidad. (31) (32)

La fase ambulatoria tardia se manifiesta usualmente entre los siete y los doce afios.
Durante esta etapa, la capacidad para caminar de los pacientes se deteriora de manera
significativa. Los nifios pueden necesitar dispositivos ortopédicos, como férulas para los
tobillos, para mantener la movilidad el mayor tiempo posible. A medida que la debilidad
muscular progresa, el riesgo de la escoliosis aumenta debido a la incapacidad de los
musculos para mantener la postura correcta y las compensaciones generadas por el
cuerpo. Eventualmente, la mayoria de los pacientes pierde la capacidad de caminar, lo
que marca el inicio de la fase no ambulatoria. Durante la fase ambulatoria tardia, se deben
intensificar los cuidados ortopédicos y respiratorios para evitar complicaciones

secundarias, como infecciones respiratorias y contracturas. (33) (34)

La fase no ambulatoria temprana comienza cuando los pacientes pierden la capacidad
para caminar, generalmente entre los diez y los catorce afios. Durante esta etapa, la
debilidad muscular se extiende a los musculos del tronco y los brazos, lo que provoca una
mayor dependencia de dispositivos de movilidad y asistencia para las actividades diarias.
Las complicaciones respiratorias y cardiacas se vuelven més frecuentes y severas, ya que

los miusculos que controlan la respiraciéon y el corazén se ven afectados. La
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monitorizacion cardiaca regular y el uso de ventilacion asistida se vuelven esenciales para

la supervivencia. (27)

Finalmente, la etapa no ambulatoria tardia, que ocurre generalmente en la adolescencia
tardia y en la adultez joven, se caracteriza por un deterioro muscular severo. Los pacientes
en esta etapa suelen depender completamente de la ventilacion asistida y de la asistencia
para todas las actividades diarias. Las complicaciones respiratorias severas son las
principales causas de mortalidad. La atencidon en esta fase se centra en proporcionar
cuidados paliativos y en mantener la comodidad del paciente, minimizando el dolor y

gestionando los sintomas para mejorar la calidad de vida tanto como sea posible. (35)
V 7. Fisiopatologia respiratoria

La DMD esta caracterizada por la degeneracion progresiva de los musculos esqueléticos
lo que conlleva un debilitamiento progresivo de la funcidn respiratoria. A medida que la
enfermedad avanza, se presenta una disminucion notable en la fuerza y funcionalidad de
los musculos respiratorios. Los musculos principales de la respiracion son el diafragma,
los musculos intercostales externos y los intercostales internos. El diafragma, musculo de
forma de cuipula, representa el principal impulsor de la ventilacion, separando la cavidad
tordcica de la abdominal. Durante la inspiracion, su contracciéon provoca su descenso,
incrementando el volumen intratoracico y generando una presion negativa que permite la
entrada de aire a los pulmones. La disfuncién diafragmaética, secundaria a fatiga o
debilidad muscular, compromete la ventilacion espontdnea, produce hipoventilacién
alveolar y dificulta la realizacién de una inspiracion profunda, lo que repercute
directamente en la generacion de una tos efectiva. Los musculos intercostales externos
colaboran elevando las costillas, expandiendo el didmetro anteroposterior y lateral del
torax durante la inspiracion. Su adecuada funcién optimiza la expansion torécica y facilita
un volumen corriente adecuado. Cuando estos musculos se debilitan, se observa una
disminucion de la compliance tordcica y un patron respiratorio restrictivo, afectando tanto
la ventilacion como la capacidad de generar el volumen necesario para una tos adecuada.
Los misculos intercostales internos, por otro lado, participan principalmente en la
espiracion forzada, colaborando en la disminucién del volumen tordcico mediante el

descenso activo de las costillas. (36)

Los miusculos accesorios de la respiracion comprenden el esternocleidomastoideo, los

escalenos, los pectorales mayores y menores, el trapecio y los abdominales. En
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situaciones de demanda aumentada o disfunciéon de los musculos principales, estos
musculos se activan para asistir en la mecénica respiratoria. El esternocleidomastoideo
eleva el esterndn y las claviculas, aumentando la capacidad inspiratoria del térax superior.
Los escalenos elevan las primeras dos costillas, estabilizando el térax y facilitando la
inspiracion. El trapecio y los pectorales también participan en la inspiracion forzada
mediante la elevacion del térax. Finalmente, los muisculos abdominales (recto abdominal,
oblicuos externo e interno y transverso del abdomen) cumplen un rol fundamental en la
espiracidon activa. Al contraerse, aumentan la presién intra abdominal, empujando al
diafragma hacia arriba y facilitando la expulsiéon de aire durante la tos o el esfuerzo

espiratorio maximo. (36)

La tos es un mecanismo de defensa complejo y vital para el mantenimiento de la limpieza
de las vias aéreas. Comprende tres fases esenciales: una inspiracion profunda, seguida por
el cierre de la glotis y la generacion de una alta presion intratordcica mediante la
contraccién de los musculos espiratorios, principalmente los abdominales, y finalmente,
la apertura brusca de la glotis que permite un flujo espiratorio explosivo que expulsa
secreciones o particulas. Para que la tos sea eficaz, se requiere una adecuada capacidad
inspiratoria inicial, dependiente del diafragma e intercostales, un cierre glético efectivo y
una potente contraccion espiratoria, donde los abdominales y los intercostales internos

son fundamentales. (37)

La debilidad muscular provoca una reducciéon en los volumenes pulmonares,
particularmente en la capacidad vital forzada (FVC) y en la capacidad pulmonar total
(CPT). Esta dltima abarca el volumen corriente (VC), el volumen de reserva inspiratorio
(VRI), el volumen de reserva espiratorio (VRE) y el volumen residual (VR), todos
parametros esenciales para evaluar la funcién pulmonar de estos pacientes. La
disminucion de la FVC y de la CPT puede observarse a medida que la enfermedad
progresa, ya que la incapacidad de los mdusculos respiratorios para mantener una

ventilacion adecuada impacta en estos volimenes. (36)

La disminuciéon del volumen corriente se debe principalmente a la incapacidad del
diafragma para generar la presién negativa necesaria para inspirar. Esto resulta en un
volumen corriente reducido, que a su vez afecta la ventilacion alveolar y la captacién de
oxigeno. La disminucidn del VRI también se presenta como consecuencia de la debilidad

muscular, lo que limita la capacidad del paciente para realizar inspiraciones profundas y
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efectivas. Ademads, el VRE puede verse afectado por la incapacidad para realizar una
espiracion completa, lo que genera una acumulacién de aire en los pulmones. Este
fenémeno no solo reduce la capacidad pulmonar total, sino que también contribuye al
aumento del volumen residual, lo que puede provocar complicaciones como
hiperinsuflacién pulmonar. La combinacién de estos factores limita la reserva ventilatoria
del paciente, afectando su capacidad para responder a situaciones de estrés respiratorio.

(37)

El deterioro en la funcién pulmonar también se manifiesta en la mecanica respiratoria. El
aumento de la rigidez torécica y la disminucién de la compliance pulmonar provocan una
restriccion del flujo aéreo. El aumento de la resistencia respiratoria no solo dificulta la
expansion adecuada de los pulmones, sino que también provoca un aumento en el trabajo
respiratorio necesario para mantener la ventilacion. A medida que la DMD progresa, se
vuelve cada vez mds dificil para los pacientes mantener un equilibrio entre la entrada y la

salida de aire, lo que se traduce en un deterioro adicional de la funcién pulmonar. (38)

Las presiones respiratorias maximas, especificamente la presion inspiratoria mixima
(PIM) y la presion espiratoria méxima (PEM), son indicadores clave de la funcién de los
musculos respiratorios y se encuentran significativamente reducidas en los pacientes con
DMD. Estudios han mostrado que la disminucién de la PIM precede a la disminucién de
la PEM, reflejando una afectacion primaria de los miusculos inspiratorios como el
diafragma. Esta reduccion en la PIM y PEM se asocia con una mayor incapacidad para
mantener una ventilacion efectiva y una pobre capacidad para eliminar las secreciones
respiratorias mediante la tos. La debilidad espiratoria, evidenciada por una baja PEM,
también compromete la capacidad para generar una tos efectiva, lo cual es critico para la
limpieza de las vias respiratorias y la prevencion de infecciones respiratorias recurrentes.

(39)

Dentro de las complicaciones que van apareciendo, en primer lugar aparece la hipercapnia
que al aumentar, desplaza el O2 del pulmén y consecuencia de ellos se genera la

hipoxemia . La insuficiencia respiratoria crénica puede manifestarse con sintomas de
fatiga extrema, somnolencia diurna y dificultad para concentrarse, efectos que son
directos de la hipoxia. Ademads, la hipoxemia puede resultar en complicaciones sistémicas
que afectan a otros 6rganos, aumentando la morbilidad asociada con la enfermedad. En

este contexto, la apnea del suefio se convierte en una complicacién comin, donde los
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episodios de cese respiratorio durante el suefio pueden provocar desaturaciones
significativas de oxigeno. Estas alteraciones del suefio no solo contribuyen a un peor
prondstico respiratorio, sino que también afectan la calidad de vida del paciente,

generando un ciclo de deterioro que se retroalimenta. (40)

Finalmente, es importante resaltar que el efecto combinado de la debilidad muscular y las
complicaciones respiratorias en la DMD conduce a una elevada tasa de mortalidad en los
pacientes. A medida que la enfermedad avanza, la insuficiencia respiratoria se convierte
en una de las principales causas de muerte, particularmente en la adolescencia y la adultez
temprana. Los cambios de la funcién pulmonar, junto con la mayor susceptibilidad a
infecciones y el impacto de la hipoventilacién subrayan la necesidad de un enfoque
proactivo hacia las complicaciones respiratorias que pueden surgir a medida que
progresan las distintas etapas de la enfermedad. Este progreso implica no sélo la
consideracion de las limitaciones fisicas sino también un entendimiento profundo de la

fisiopatologia respiratoria que afecta a estos pacientes. (41)
V 8. Tratamiento integral

El tratamiento integral de esta patologia requiere un enfoque multidisciplinario que
aborde las diversas complicaciones y necesidades de los pacientes a lo largo de la
progresion de la enfermedad. La intervencion temprana y continua es fundamental para
mejorar la calidad de vida y prolongar la funcionalidad. Este enfoque implica la
colaboracion de varios especialistas, cada uno desempefiando un papel crucial en la
atencion de la enfermedad. El equipo multidisciplinario incluye neurdlogos, fisiatras,
terapeutas ocupacionales, fisioterapeutas, cardi6logos, neumondlogos y nutricionistas,
entre otros. La comunicacién efectiva entre los miembros del equipo es esencial para

garantizar un manejo coordinado y efectivo (42)

El neurdlogo es el especialista principal en el manejo de la DMD. Su funcién incluye el
diagnéstico y seguimiento del progreso de la enfermedad. Este especialista evalda la
necesidad de tratamientos farmacoldgicos, siendo los corticosteroides uno de los pilares
en el tratamiento. Medicamentos como prednisolona y deflazacort han demostrado
retrasar la progresion de la debilidad muscular y mejorar la funcién fisica, asi como
prolongar la movilidad en pacientes. Estos tratamientos reducen la inflamacién muscular

y mejoran la resistencia y la fuerza. La monitorizacion regular de los efectos secundarios,
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como el aumento de peso, la hipertensiéon y las alteraciones Oseas, es esencial para

optimizar el tratamiento y asegurar el bienestar del paciente. (42)

El kinesiélogo juega un papel fundamental en la rehabilitacién y mantenimiento de la
funcionalidad del paciente. Este especialista se centra en la gestion de la discapacidad y
en el desarrollo de un programa de ejercicios personalizados que ayuden a mantener la
fuerza muscular y la movilidad. La fisioterapia es esencial para mejorar la funcién
muscular, la amplitud de movimiento y la resistencia. Se recomiendan ejercicios de
estiramiento y fortalecimiento, asi como actividades aerdbicas que ayudan a mejorar la
resistencia cardiovascular y el bienestar general. Ademads, el fisioterapeuta puede incluir
técnicas especificas de preservacion de la marcha y el uso de ortesis para ayudar a

mantener la funcién ambulatoria el mayor tiempo posible. (42)

Los terapeutas ocupacionales tienen la responsabilidad de ayudar a los pacientes a
mantener la independencia en sus actividades diarias. Este enfoque incluye la evaluacién
del entorno y la recomendaciéon de adaptaciones que faciliten la realizacion de tareas
cotidianas. La terapia ocupacional puede incluir el entrenamiento en habilidades de la
vida diaria y la ensefianza junto al fisioterapeuta del uso de dispositivos de asistencia
como sillas de ruedas y utensilios adaptados. La evaluacion constante del progreso y la
adaptacion de las intervenciones son esenciales para que los pacientes mantengan la
mayor independencia posible a medida que avanzan las diferentes etapas de la

enfermedad. (42)

La atencién cardiaca es muy importante en el manejo de la DMD, ya que los pacientes
presentan un alto riesgo de desarrollar complicaciones cardiacas, como la miocardiopatia.
Los cardidlogos desempefian un papel clave en la evaluacion de la funcién cardiaca
mediante ecocardiogramas periddicos y pruebas de esfuerzo. La administraciéon de
medicamentos, como inhibidores de la enzima convertidora de angiotensina (IECA) y
betabloqueantes, puede ser necesaria para tratar la insuficiencia cardiaca y prevenir el
deterioro cardiovascular. Ademds, se debe realizar un seguimiento de los sintomas
relacionados a la funcién cardiaca y ajustar el tratamiento en consecuencia. La
intervencion temprana puede prevenir complicaciones graves y mejorar el prondstico a

largo plazo. (43)

La funcién respiratoria también debe ser monitoreada de cerca. Los neumdlogos

participan en la evaluacion y manejo de complicaciones. Se recomienda realizar
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espirometrias de manera regular para evaluar la capacidad pulmonar y detectar signos de
insuficiencia respiratoria. En etapas avanzadas de la enfermedad, la ventilacién no
invasiva puede ser necesaria para tratar la insuficiencia respiratoria y mejorar la calidad
del suefio. Ademads, se deben proporcionar pautas sobre higiene respiratoria y técnicas de
tos asistida para prevenir infecciones y mantener la salud pulmonar, con intervencion del

fisioterapeuta. (42)

La atencién nutricional desempefia un papel critico en el tratamiento integral. Los
nutricionistas evalian el estado nutricional y disefian planes alimenticios adaptados a las
necesidades especificas de cada paciente. Es fundamental garantizar que los pacientes
mantengan un peso saludable y una adecuada ingesta de nutrientes para optimizar su
crecimiento y desarrollo. La prevencion de la obesidad es esencial, ya que el exceso de
peso puede agravar las complicaciones musculoesqueléticas y respiratorias. En algunos
casos, se puede considerar la suplementacién con vitaminas y minerales para abordar
deficiencias nutricionales. La educacién nutricional y la implicacion de la familia en el

seguimiento del estado alimenticio son componentes clave del tratamiento integral. (44)

Finalmente, el apoyo psicoldgico es fundamental en el manejo de DMD. Los pacientes y
sus familias enfrentan desafios emocionales y psicolégicos debido a la naturaleza
progresiva de la enfermedad. La inclusién de psic6logos o consejeros en el equipo de
atencion puede ayudar a los pacientes y a sus familias a lidiar con la ansiedad, la depresion
y otros problemas de salud mental. Las intervenciones psicosociales pueden incluir
terapia cognitivo-conductual y grupos de apoyo, que proporcionan un espacio para
compartir experiencias y estrategias de afrontamiento. El bienestar emocional es un
componente integral del tratamiento que contribuye a mejorar hasta la adhesion a los otros

tratamientos y la manera de afrontarlos. (42)
V 9. Abordaje kinésico respiratorio

V. 9.a Evaluaciones del sistema respiratorio

La evaluacién de la funcién pulmonar es crucial para monitorear la progresion de la DMD
y planificar intervenciones terapéuticas. Se requiere iniciar el monitoreo en la etapa
ambulatoria temprana, habitualmente a partir de los 6-7 afos (2). Las pruebas y

pardmetros incluyen:
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Capacidad Vital forzada (CVF): Se obtiene mediante la espirometria, lo que
requiere la cooperacién del paciente y el entendimiento de la técnica. Consiste en
una inspiracién maxima hasta la capacidad pulmonar total, seguida de una
espiracion forzada hasta alcanzar el volumen residual. La CVF representa el
volumen méximo de aire expulsado y se considera normal si estd por encima del
Limite Inferior de la Normalidad (LIN) o supera el 80% del valor tedrico,
dependiendo de la talla y el sexo del nifio. A medida que avanza la debilidad
muscular, la CVF disminuye aproximadamente un 8% por afio a partir de los 10
afios. La medicién de la CVF en posicion sentada y en dectbito dorsal permite
evaluar la funcién del diafragma. (2)

Presion inspiratoria maxima (PImax) y Presion espiratoria maxima
(PEmax): Estas pruebas evaldan la fuerza de los musculos respiratorios a través
de mediciones de presiéon bucal. Son més sensibles que la medicion de volimenes
pulmonares para detectar tempranamente la debilidad muscular. Sin embargo,
dependen en gran medida del esfuerzo del paciente. Una PEMax superior a 60
cmH20 se asocia con una tos efectiva, mientras que valores inferiores a 45
c¢cmH20 indican una tos ineficaz, lo que requiere asistencia intensiva para la
eliminacion de secreciones en caso de infecciones respiratorias. (2)

Pico Flujo Tosido (PFT): Se mide en la primera décima de segundo de la curva
flujo-volumen, tras una inspiracion maxima seguida de una tos forzada. En
adultos sanos, un valor normal es superior a 360 1/min, mientras que en
adolescentes mayores de 12 afios se considera eficaz cuando supera los 270 1/min.
Si los valores estan por debajo de estos limites, los pacientes pueden requerir
asistencia para la eliminacién de secreciones, siendo necesario iniciar terapia con
técnicas de tos asistida. (42)

Oximetria de pulso

Medidas de intercambio gaseoso:

CO: al final de la espiracion (End-tidal CO:): Se mide a través de la
capnografia, una técnica no invasiva altamente eficaz que permite evaluar la
produccién de diéxido de carbono, la circulacién pulmonar y la eficiencia de la
ventilacién alveolar. El valor de referencia suele ser de 40 mmHg. Cuando los
niveles estan elevados, indican hipercapnia en los gases arteriales. Sin embargo,
valores dentro del rango normal o reducidos no excluyen la presencia de

hipercapnia. (45)
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- Analisis de gases en sangre arterial: Permite evaluar parametros como el pH, la
presion parcial de didxido de carbono (PaCO2), la concentracion de bicarbonato,

el exceso de base y la saturacion de oxigeno en la sangre. (45)

V.9.b Técnicas kinésicas respiratorias

El tratamiento kinésico respiratorio constituye un elemento clave en el manejo de
pacientes con alteracién de la funcién pulmonar. Su abordaje debe incluir a diario técnicas
destinadas a favorecer la expansién tordcica y pulmonar, como las maniobras de
hiperinsuflacion ("air stacking"). Se aconseja comenzar la capacitacién tanto del paciente
como de sus cuidadores en la etapa ambulatoria tardia, especialmente cuando la CVF es
igual o menor al 60% del valor previsto, el PFT es inferior a 270 1/min y/o la PEMax es
menor a 60 cmH:20. Es fundamental que el kinesidlogo instruya y guie tanto al paciente

como a su entorno en la correcta aplicacion de estas técnicas. (2)

e Hiperinsuflacion con apilamiento de aire (“Air stacking”): Esta técnica
requiere el uso de una bolsa de reanimacién junto con una mdscara o pipeta.
Consiste en acumular la mayor cantidad de aire posible sin expulsarlo entre cada
insuflacién, manteniéndolo con la glotis cerrada. Posteriormente, se realiza una
espiracion forzada con la glotis abierta o una tos asistida. Sin embargo, si existe
incompetencia glética, el procedimiento pierde efectividad. En pacientes con baja
colaboracion, es posible realizar solo hiperinsuflaciones, manteniendo una pausa
de 3 a 5 segundos tras la inspiracion. Se recomienda llevar a cabo estas maniobras
en posicion semisentada, con 10 repeticiones dos veces al dia para favorecer la
expansion pulmonar. En caso de acumulacién de secreciones o episodios
respiratorios intercurrentes, la frecuencia puede incrementarse hasta 4 o 5 series
diarias. (2) Permite alcanzar y conocer la capacidad médxima de insuflacién (MIC)
del paciente y aumentar la capacidad inspiratoria trabajando la expansion torécica,
mejorando la compliancia pulmonar (por la presién positiva), reducir la
resistencia inspiratoria, aumentar la oxigenacién y movilizar secreciones (45)

e Apilamiento de aire combinado con tos asistida manualmente: Este método
combina el apilamiento de aire (breath-stacking) para maximizar el volumen
pulmonar con una tos asistida manual. Durante la fase de exhalacién de la tos, un

cuidador aplica presion en el abdomen o la caja toracica para aumentar la fuerza
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de la exhalacion, lo que ayuda a expulsar las secreciones. Esta combinacién es
mads eficaz que utilizar cualquiera de las dos técnicas por separado. (46)

Tos asistida manualmente (compresion abdominal o abdémino-toracica):
Consiste en aplicar presion sobre el abdomen mientras el paciente tose, con el
objetivo de incrementar la presién dentro del abdomen y favorecer la fase
espiratoria de la tos. (2). Para realizar esta técnica en primer lugar se pide una
inhalacion profunda, cierre de glotis, luego una compresion y contraccién de los
musculos abdominales y tordcicos, con finalizacién en el cierre de la glotis y una
espiracion explosiva. (45).

Asistencia mecanica de la tos: Para los pacientes con mayor debilidad (PFT <160
1/min) o que no responden adecuadamente a las técnicas previamente descritas, se
pueden utilizar asistentes mecédnicos de tos, que generan presiones positivas (fase
inspiratoria) y negativas (fase espiratoria) para asistir en ambas fases de la tos.
Estos dispositivos pueden emplearse con una médscara nasobucal o mediante una
traqueostomia (TQT) o tubo endotraqueal (TET). Se recomienda realizar sesiones
diarias de insuflaciones mecanicas con presiones de 30 a 50 cmH2O0. El protocolo
de tratamiento consiste en 4-5 series de 5 ciclos de inspiracion-espiracion con
pausas de 30 segundos, 1-2 veces al dia, y hasta cada media hora durante episodios
de intercurrencias. La presion positiva debe ajustarse segin el confort del
paciente, asegurando una correcta expansion toracica. Para una mayor efectividad,
se deben usar presiones superiores a 30 cmH2O, especialmente en la fase de
presion negativa. (2). También esta técnica se puede encontrar como Insuflador-
exsuflador y se menciona en distintos articulos el uso de por ejemplo, el
dispositivo Cough Assist In-exsufflator o el dispositivo Nippy Clearway, que son
herramientas que permiten de forma pasiva o con la colaboracion del paciente,
mejorar mecdnicamente las fases inspiratoria y/o espiratoria de la tos. Sin
embargo, es necesario conocer de manera correcta sus principios de operaciéon

para determinar el uso mds conveniente en cada paciente. (47)

V.9.c Soporte ventilatorio

La ventilacion no invasiva (VNI) es la estrategia mds efectiva para el manejo de la

insuficiencia respiratoria en enfermedades neuromusculares. Su implementacién

temprana previene la insuficiencia ventilatoria diurna y retrasa la progresién de la
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enfermedad. La VNI, combinada con las diversas técnicas respiratorias, evita la necesidad

de traqueotomia en la mayoria de los pacientes.

Los pacientes con DMD tienen una mayor predisposicién a desarrollar alteraciones
respiratorias durante el suefio, como hipoventilacion, apneas centrales y obstructivas, asi
como hipoxemia, las cuales pueden tratarse con ventilacién no invasiva (VNI). Por este
motivo, se recomienda realizar estudios de suefio antes de iniciar la ventilacién y

repetirlos periddicamente a medida que avanza la enfermedad.

Dado el caricter progresivo de la DMD, el soporte ventilatorio debe ajustarse en funcién
del deterioro respiratorio. Inicialmente, puede indicarse ventilacién nocturna, pero con el
tiempo puede ser necesario un soporte ventilatorio continuo. La toma de decisiones debe
realizarse de manera conjunta entre el paciente, sus familiares, el equipo médico y los

cuidadores.

Para evaluar la funcion respiratoria y determinar el momento adecuado para la
intervencion, es importante realizar mediciones periddicas de la saturacién de oxigeno
diurna mediante pulsioximetria, espirometria, presiones inspiratorias y espiratorias

maximas, asi como estudios de suefio. (48)
La ventilacion no invasiva (VNI) durante el suefio se recomienda en los siguientes casos:

e Presencia de signos o sintomas de hipoventilaciéon alveolar o trastornos
respiratorios del suefio (TRS), sin importar la funcién pulmonar.

e Confirmacion de hipoventilacion alveolar diurna, evidenciada por una PaCO: o
ETCO: superior a 45 mmHg, o una SpO2 menor al 95% en aire ambiente.

e Diagnéstico de sindrome de apneas obstructivas del suefio (SAOS).

e Alteraciones en estudios de suefio, incluyendo oximetria nocturna, oxi-
capnografia o polisomnografia con oxicapnografia. Se considera indicativo un
ETCO: o CO: transcutaneo superior a 50 mmHg durante mas del 25% del tiempo
total de sueno (TTS), o una SaO: inferior al 88% en mas del 2% del TTS o por
periodos consecutivos de al menos 5 minutos.

e Uso pre o postoperatorio en procedimientos que requieran anestesia,
especialmente en cirugias de columna, en conjunto con asistencia mecédnica de la

tos.
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e Como estrategia para el destete de la ventilacion mecdnica en pacientes que fueron
intubados debido a una insuficiencia respiratoria aguda.

e Presencia de hipercapnia diurna o aparicion de sintomas durante el dia, lo que
indica la necesidad de extender las horas de ventilacién nocturna y ajustar la

interfase para optimizar la comodidad y eficacia del tratamiento. (2)

Eleccion del Ventilador y Parametros

La seleccion del dispositivo ventilatorio y sus pardmetros dependerd de la fase de la
enfermedad en la que se encuentre el paciente. La VNI nocturna debe iniciarse cuando
los estudios del suefio o la pulsioximetria nocturna evidencian alteraciones ventilatorias.
Para ello, pueden utilizarse equipos de presion ajustados segin las necesidades

1dentificadas en dichos estudios.

Con la progresion de la enfermedad, los pacientes pueden desarrollar hipoventilacion
diurna, lo que conlleva la necesidad de ventilacion durante todo el dia. En estos casos, la
VNI con soporte de presion administrado mediante una pieza bucal se convierte en la
estrategia mas utilizada. Se recomienda iniciar el soporte ventilatorio diurno cuando la
saturacion de oxigeno es inferior al 92% o cuando la PaCO: supera los 50 mmHg durante

el dia.
La VNI puede administrarse en diferentes modalidades:

® Modo asistido/controlado (A/C): Se utiliza en pacientes con hipoventilacion
avanzada, permitiendo que el ventilador asista cada respiracion y pueda
administrar ciclos de manera controlada.

e Modo de presion de soporte (PSV): Ayuda al paciente a completar su inspiracion
con una presion positiva.

e Modo presion binivelada (BiPAP): Alterna dos niveles de presion (IPAP y EPAP)
facilitando la respiracion sin requerir esfuerzo del paciente.

e Ventilacién con volumen controlado: Indicado en pacientes con capacidad vital

muy reducida, asegurando una ventilacién alveolar suficiente.

Las interfases utilizadas incluyen mascarillas nasales, oronasales y, en fases avanzadas,

una pieza bucal para ventilacion diurna.
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En etapas avanzadas, ya sea por la dependencia total del respirador o por el agravamiento
de la funcion respiratoria, algunos pacientes pueden requerir ventilacion continua a través
de traqueostomia. En estos casos, suelen emplearse respiradores de volumen, ajustando
los parametros de acuerdo con la mecdnica respiratoria del paciente. Aunque en la
distrofia muscular de Duchenne (DMD) y atrofia muscular espinal (AME), la VNI es

suficiente para sostener la ventilacion a largo plazo.

Estudios han demostrado que pacientes con DMD tratados con VNI viven mds afios que
aquellos con traqueostomia, con una mejor calidad de vida y menos complicaciones

respiratorias. (48)

VI. Métodos

Se realiz6 una revision bibliografica sobre el tema de interés en diversas bases de datos.
Se recolectd y analizé contribuciones de la literatura cientifica, con criterio de inclusién
de articulos publicados en el periodo de los afios 2014 a 2025, que ofrezcan datos
respaldados y estudiados cientificamente. Empleando un lenguaje especializado
relacionado con la patologia y el tratamiento a investigar, con utilizaciéon de términos
DeCS y MeSH disponibles. Los criterios de exclusion son aquellos articulos que no estén
dentro del periodo correspondiente y los que sean incompletos o inaccesibles teniendo
restriccion en su lectura. En la bisqueda bibliografica se examinaron las siguientes bases
de datos: Pubmed, Scielo, Google académico, Biblioteca Virtual de Salud (BVS) y la
Biblioteca Electronica de Ciencia y Tecnologia del MinCyT.

Para la elaboracién del contexto de andlisis se llevd a cabo un proceso sistemdtico de
bisqueda y seleccion de articulos cientificos. Inicialmente, se identificaron un total de 40
articulos relevantes a través de las bases de datos consultadas. Posteriormente, se realizo
una primera revision en la que se eliminaron 5 articulos por encontrarse duplicados. A
continuacion, se excluyeron 11 articulos adicionales debido a que no fue posible acceder
al texto completo de los mismos. De los 24 articulos restantes, 10 fueron descartados tras
una lectura preliminar, dado que no abordaban las variables relacionadas con el
tratamiento kinésico de la distrofia muscular de Duchenne. Finalmente, se excluyeron 3
articulos més por no cumplir con el criterio de periodo de publicacion establecido para
esta tesina. De esta manera, se selecciond un total de 11 articulos que cumplieron con los
criterios de inclusion definidos para el presente trabajo.

Cuadro 1. Términos para la bisqueda en las bases de datos.
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Palabra

Término Libre

#1 Distrofia Distrofia "Muscular
Muscular de Muscular de Dystrophy,
Duchenne Duchenne Duchenne"[Mesh]
#2 Distrofias Distrofias "Muscular
musculares musculares Dystrophies"[Mesh
]
#3 Ejercicios Ejercicios "Breathing
respiratorios respiratorios Exercises'"[Mesh]
#4 Mediciones del Mediciones del "Lung Volume
Volumen Volumen Measurements"[Me
Pulmonar Pulmonar sh]
#5 Terapia Terapia "Respiratory
Respiratoria respiratoria Therapy"[Mesh]
#6 VNI VNI “Noninvasive
Ventilation” [Mesh]
#7 Enfermedades Enfermedades “Neuromuscular
neuromusculares neuromusculares Diseases”’[Mesh]
#8 Técnicas Técnicas “Physical Therapy
kinésicas fisioterapéuticas Modalities”’[Mesh]
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#9 Alteraciones Trastornos “Respiration

respiratorias respiratorios Disorders”[Mesh]

Cuadro 2. Combinaciones de términos

Término

Conector

Término

Conector

Término

#6 #1 AND #3
#7 #1 OR #2
#9 #3 OR #5 AND #4
#8 #1 AND #4
#10 #1 AND #5 AND #4
#11 #6 AND #7
#12 #1 AND #6
#13 #6 AND #7 OR #2
#14 #8 OR #5 AND #1
#15 #7 AND #9
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VII. Contexto de analisis

A continuacién, se expondrdn los articulos pertenecientes a este trabajo de investigacion

que cumplieron los criterios de inclusion y fueron de relevancia para desarrollar el andlisis

a partir de la pregunta de investigacion. Se destacaron articulos en los que se realizaron

ensayos clinicos con de los diferentes puntos importantes mencionados dentro del

abordaje kinésico respiratorio en pacientes con DMD que incluyeron evaluaciones del

sistema respiratorio, técnicas kinésicas y uso de VNI

Cuadro 3. Contexto de analisis

dystrophy” (49)

Titulo Autores y Disefio Participantes Variables Intervencion Resultados
afio de
publicaci6
n
“Active lung Chiou M, Apilamiento de Para un
Bach JR Anlisis 151 aire. Seguimiento de subcopj unto de
volume ’ o (reclutamiento ] 53 pacientes que
_ Jethani L, transversal participantes con activo de varios afios con comenzaron el
recruitment to . . o P
Gallagher | retrospectiv | diagnéstico de volumen apilamiento de ap1la,mlento
preserve vital pulmonar) i i aéreo
. MF. Afio 0. DMD. aire mediante inmediatamente
capacity in S 8
pacty de ventilacién con después de
Duchenne alcanzar la
| publicacié volumen meseta, la
muscular ) Lo
n: 2017. preestablecido y disminucién

con una bolsa de
resucitador
manual después de
la meseta de la

CV.

maxima anual
fue de 118 ml
(8,5%), entre los
20y 21 afos. Se
observé que la
capacidad vital y
la capacidad
maxima de
insuflacién
aumentaron en
el 26,4% y el
43,3% de las
visitas anuales,
respectivamente
Conclusion: el
apilamiento de
aire retrasé la
disminucién
maxima de la
capacidad vital
en mas de 5 afios
comparado con
pacientes que no
utilizaron esta
técnica.
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“Routine lung
volume
recruitment in
children with
Duchenne
muscular
dystrophy: a
randomized
controlled trial”

(50)

Katz SL,
Mah JK,
McMillan
HJ,
Campbell
C, Bijeli¢
V, Aaron
SD, et al.
Afio de
publicacio

n: 2022

Ensayo
clinico
controlado
aleatorizado,
multicéntric

0y ciego.

66 pacientes con
DMD. Entre 6 a
16 afios de edad.

Apilamiento de
aire
(reclutamiento
del volumen
pulmonar
LVR)

Aplicacion de
insuflaciones
secuenciales
utilizando una
bolsa de
resucitacion,
equipada con
vélvula
unidireccional,
boquilla y védlvula
limitadora de
presion calibrada a
un maximo de 40
cmH20. Treinta y
seis fueron
asignados al grupo
de intervencion
(tratamiento
estandar + LVR
dos veces al dia) y
treinta al grupo
control
(tratamiento
estandar sin LVR
rutinario). El
seguimiento
durante un periodo
de dos afios.

Cambio en la
capacidad vital
forzada (FVC)
% del valor
predicho a los
dos afios. Los
resultados no
mostraron
diferencias
estadisticamente
significativas
entre los grupos.
La diferencia
media ajustada
en FVC fue de
1,9% a favor del
grupo LVR,
pero no alcanzé
significancia
estadistica.
ampoco hubo
diferencias en
los resultados
secundarios,
incluyendo la
distensibilidad
de la pared
torécica y el
PCF.
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“Short-term
effect of volume
recruitment—
derecruitment
manoeuvre on
chest-wall
motion in
Duchenne
muscular
dystrophy” (51)

Meric H,
Falaize L,
Pradon D,
Lacombe
M,
Petitjean
M,
Orlikowski
D, Prigent
H, Lofaso
F. Afio de
publicacio

n: 2017

Ensayo
clinico
cuasi-
experimenta
1 de tipo pre-
post sin
grupo
control

9 pacientes con
DMD, entre 8 y
18 afios de edad.

Maniobras de
reclutamiento-
desreclutamient
o del volumen
(VRDM)

Se realizaron
maniobras de
VRDM utilizando
un insuflador-
exuflador
mecdnico
(CoughAssist),
con 15 ciclos de
insuflacién-
exuflacion a £30
cmH20. Las
mediciones de CV
y el movimiento
tridimensional de
la caja toracica se
realizaron
utilizando
pletismografia
optoelectrénica
(OEP) antes de la
VRDM,
inmediatamente
después de la
VRDM Yy una hora
después. Se
midieron la
saturacién de
oxigeno (Sp0O2),
la presién parcial
transcutdnea de
dioxido de
carbono (PtcCO2)
y el indice de
respiracién rapida
y superficial en los

mismos intervalos.

La CV aument6
significativamen
te de la VRDM
(108% + 7% de
la linea base, p =
0.018), pero
volvié a los
valores basales
dentro de una
hora. No se
observaron
cambios
significativos en
los
compartimentos
de la parrilla
costal y el
abdomen. Sin
embargo, el lado
no dominante de
la caja tordcica
mostré un
aumento
significativo en
el movimiento
después de la
VRDM (p =
0.0077), y en
seis pacientes
con asimetria
respiratoria
inicial, esta
asimetria se
corrigi6 de
forma
transitoria. El
indice de
respiracién
rapida y
superficial
aumento
significativamen
te una hora
después de la
VRDM, lo que
sugiere un
aumento de la
fatiga muscular
respiratoria.
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Reclutamiento Entrenamiento Se observo un
“Reclutamiento | Alvarez Estudio 16 adolescentes | de volumen respiratorio en el aumento
pulmonar hogar durante 12 significativo en
de volumen w, cuasi- con DMD en (RVP)y meses. Aplicacién | laCV en
pulmonar en Montero S, | experimenta | etapa no facilitacion diaria de las dectibito (p =
manual de la técnicas de RVP 0,047) y en el
pacientes con Loépez S, 1 ambulatoria tos. mas facilitacién PFT con
Distrofia Huerta A, temprana. manual de la tos compresion
en el hogar por abdominal (p =
Muscular de Moraga A, parte del 0,012). Aunque
Duchenne en Saavedra cuidador, con la CV en sedente
una dosificacién y la CMI no
ctapa no C. Ao de de al menos 40 presentaron
ambulatoria publicacié repeticiones cambios
diarias. Evaluando | significativos,
temprana” (52) n: 2025. cambios cada 3 mostraron una
meses sobre la tendencia de
CV, capacidad mejora del
maxima de 11,2% y 21,6%
insuflacién (CMI) respectivamente.
y pico flujo tosido | Concluyeron
(PFT). que fue una
intervencion de
facil
implementacién
capaz de
prevenir la
declinacion
funcional
respiratoria
esperable.
Meétodos de Se realizaron Todos los
“Approaches to Kikuchi Estudio 12 pacientes con | asistenciadela [ mediciones de 6 métodos de
tos mas tipos de CPF: CPF | asistencia a la
Cough Peak K, Satake transversal. DMD. mediciones de sin asistencia, CPF | tos aumentaron
Flow M, Kimoto pico flujo de con asistencia significativamen
tos (CPF). manual (assisted te el CPF
Measurement Y, CPF), CPF tras comparado con
With Duchenne | Iwasawa S, alcanzarla la tos
capacidad maxima | espontdnea. El
Muscular Suzuki R, de insuflacién CPF sin
Dystrophy” (53) | Kobayashi (MIC-CPF), CPF asist.encia =59
con MIC més L/min. El CPF
M, Wada asistencia manual | asistido
C, Shioya (MIC-assisted manualmente
CPF), CPF con el =113 L/min. La
T. Afo de uso de MI-E (MI- combinacién de
publicaci6 E CPF), y CPF MIC y CPF=
con MI-E més 170 L/min.
n: 2018. asistencia manual Combinacion de
(MI-E assisted MIC con la
CPF). Para las asistencia
mediciones se manual, el CPF=
utiliz6 un 224 L/min. El
espirémetro uso de MI-E
automatico (Auto | produjo un CPF
Spiro AS 507, de 199 L/min, y
Minato) y un cuando se

medidor de pico
de flujo (Philips
Respironics).

combin6 MI-E
con la asistencia
manual, el CPF
fue el mas alto
con 240 L/min.

30



Maniobras de 27 pacientes No hubo
“Cough Toussaint | Ensayo 52 adultos con tos espontdnea | realizaron diferencias
y asistida con apilamiento de significativas
Augmentation in | M, Pernet prospectivo, | DMD. Edad apilamiento de | aire con su entre los grupos
Subjects With K, Steens aleatorizado | promedio 25 aure. ventilador en casa | en cuanto ala
(grupo de capacidad
Duchenne M, HaanJ, |y afios. ventilador) y 25 maxima de
Muscular Sheers N. comparativo con una bolsa de insuflacién
resucitacion (1,481 mL para
Dystrophy: Afio de manual (grupo de el grupo de
Comparison of publicacié bolsa) ventilador vs.
1,344 mL para el
Air Stacking via n: 2015 grupo de bo]sa,
a Resuscitator p=033)nienel
pico flujo de tos
Bag Versus asistido con
Mechanical apilamiento de
aire (199 L/min
Ventilation” (54) para el grupo de
ventilador vs.
186 L/min para
el grupo de
bolsa, p = 0.33).
Ambas técnicas
mejoraron
significativamen
te el pico flujo
de tos asistido
en comparacion
con la linea
base, con un
aumento
promedio del
51% para el
ventilador y del
49% para la
bolsa.
90 pacientes. Se analizaron los Importancia de
“Pulmonary Levine H, | Estudio Dos grupos: Pruebas de datos de los las pruebas de
ambulatorios y pacientes con funcién
function tests for | Goldfarb I, | retrospectiv | no ambulatorios. | funcién DMD que se pulmonar, como
evaluating the Katz J, o. pulmonar sometieron a PET, [ el EVCy el
incluyendo TLC, para el
severity of Carmeli (PFT) espirometria, monitoreo de la
Duchenne M, mediciones de progresion de la
presion DMD. Estas
muscular Shochat T, respiratoria mediciones se
dystrophy Mussaffi maxima (MIP y correlacionaron
MEP), flujo fuertemente con
disease” (55) H. Ano de maximo de tos la gravedad de la
publicacié (PCF) y volumen enfermedad, la
pulmonar total pérdida de la
n: 2023. (TLC). Las capacidad de
pruebas se caminar y el
realizaron segiin aumento de la
los estandares de edad. El PCF,

la American
Thoracic Society,
y los valores
obtenidos se
normalizaron en
funcién de los
valores predichos
para la edad.

por otro lado, no
mostro
correlaciones
significativas
con la edad ni
con el estado
ambulatorio, lo
que sugiere que
puede no ser la
mejor
herramienta para
evaluar la
gravedad de la
enfermedad en
todos los casos.
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“Evaluacion de
la Funcionalidad
Respiratoria en
Pacientes con
Enfermedades
Neuromusculare

5” (56)

Giménez
GC,
Galeano
SM, Prado
FJ, Thies
M. Aio de
publicacié
n: 2021.

Estudio
observacion
aly
descriptivo
de corte
transversal.

30 nifios y
adolescentes con

ENM

Pruebas de
funcién
pulmonar
(PFT)

Se midieron
pardmetros como
la capacidad vital
(CV), el flujo pico
de tos (FPT), la
saturacion de
oxigeno y la
concentracion de
CO2 al final de la
espiracion. Se
incluy6 una tabla
que detalla la
distribucion de los
diagnésticos
dentro de la
muestra. Se
observo que el
25% de los
pacientes fueron
diagnosticados
con Distrofia
Muscular de
Duchenne, el 23%
con Atrofia
Espinal Tipo II, el
10% con Distrofia
Muscular de
Becker, el 8% con
Distrofia
Escapulo-
Humeral, el 4%
con Enfermedad
de Pompe, el 10%
con AME Tipo I,
y un 20% con
diagnéstico atin
por determinar.

Evidenciaron
que la
espirometria,
aunque es una
herramienta
clave para
evaluar la
funcién
pulmonar, no
siempre es
viable en
pacientes con
ENM avanzada
debido a la
debilidad
muscular. En
estos casos, la
medicion del
flujo pico de tos
se considera mds
efectiva para
determinar el
riesgo de
complicaciones
respiratorias
graves.
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“Impact of
Noninvasive
Ventilation on
Lung Volumes
and Maximum
Respiratory
Pressures in
Duchenne
Muscular
Dystrophy” (57)

Brasil
Santos D,
Vaugier I,
Boussaid
G,
Orlikowski
D, Prigent
H, Lofaso
F. Afio de
publicacio

n: 2016.

Andlisis
retrospectiv
o.

71 pacientes con
DMD mayores
de 16 afios.

Uso de VNI

Los pacientes
fueron
monitoreados
antes y después de
la iniciacion de la
VNI para detectar
y tratar la
insuficiencia
respiratoria. Se
recopilaron datos
sobre la capacidad
vital (CV), las
presiones
respiratorias
maximas estaticas
(presion
inspiratoria
maxima [PImax] y
presién espiratoria
maxima [PEmax]),
y la presion
inspiratoria nasal
medida mediante
la maniobra de
"sniff" (SNIP).

La introduccién
de VNI estuvo
seguida de una
desaceleracion
significativa en
las tasas anuales
de disminucién
dela CV (de
4,28% a 1,36%
del valor
predicho),
PImax (de 2,77 a
1,48 cm H20) y
PEmax (de 2,00
a 1,00 cm H20).
Sin embargo, la
VNI no tuvo un
efecto
significativo en
la presion
inspiratoria
nasal medida
mediante "sniff".
La introduccién
de VNI puede
ralentizar el
declive en la
funcion
respiratoria en
pacientes con
DMD,
especificamente
en términos de
la capacidad
vital y las
presiones
respiratorias
maximas. Estos
hallazgos
respaldan la
iniciacion
temprana de la
VNI en el curso
dela
enfermedad para
preservar la
funcién
pulmonar y
posiblemente
prolongar la
vida.
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“Non-Ivasive
ventilatory
support in severe
acute ventilatory
failure in
adolescents with
neuromuscular
disease and
obesity” (58)

Prado F,
Valdebenit
oC,
Sassarini I,
Morales P,
Madrid V,
Barrientos
C. Afio de
publicacié
n: 2020.

Estudio de
serie de
casos

Nifo de 11 afios
con miastenia
gravis y
adolescente de
14 afios con

DMD.

Uso de VNI +
asistencia
mecanica de la
tos.

Los pacientes
fueron manejados
con
oxigenoterapia y
asistencia
ventilatoria no
invasiva (AVNI)
con bajos
parametros de
soporte.
Posteriormente, se
cambi6 a SVNI
con equipos
Trilogy® y Bipap
A40®, utilizando
modos de
ventilacién S/T
(espontdneo/tiemp
0) y AVAPS
(volumen
promedio
asegurado en
soporte de
presion), junto con
protocolos
intensivos de
asistencia
mecdnica de la tos
mediante in-
exsufflator (MI-
E).

Ambos
pacientes
mostraron una
mejora clinica
significativa con
la combinacién
de SVNI y MI-
E. Se observé un
aumento en la
capacidad vital
(CV), en el flujo
pico tosido
(PFT) yenel
flujo exhalado
maximo con
asistencia de
MI-E (PFE-MI-
E). La
intervencién
permitio
normalizar la
saturacion de
oxigeno (Sa02)
a valores
mayores al 95%
sin necesidad de
oxigenoterapia
adicional y evit6
la intubacion
endotraqueal en
ambos casos.
Los pardmetros
ventilatorios
mejoraron
progresivamente
con el
tratamiento, y se
logré una
estabilizacion
respiratoria que
permiti6 la
transicion a
soporte
ventilatorio solo
nocturno.
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“Respiratory Silva IS, Entrenamiento | Los estudios La revision
musgle training Pedrosa R, | Revisién 11 estudios con de los compararon el concluye que el
in children and Azevedo i ) musculos EMR con EMR puede
adults with IG, Forbes | sistemdtica | un total de 250 respiratorios. intervenciones de | ofrecer algunos
nf:uromuscular AM, ' participantes (EMR) control, .evaluando benefi'cios en la
disease Fregonezi ] la capacidad capacidad
[Review]” (59) GAF, randomizados.L pulmonar pulmonar y la
Dogrado os estudios (capacidad vital fuer;a mqscular
Junior . forzada [FVC] y respiratoria en
MET, seleccionados capacidad ciertas ENM,
Lima.SRH, incluyeron pulmonar total como la ELA 'y
Ferreira [TLC]), la fuerza la DMD, aunque
GMH. Afio ensayos muscular estos beneficios
de o controlados insl‘)irato'ria y no son
publicacié ) espiratoria, la consistentes en
n: 2019. aleatorizados funcion fisica, la todos los
(ECA) y calidad de vida, y estl}dios y las
) los eventos mejoras en la
€nsayos cuasi- adversos. Se funcion fisica y
aleatorizados. aplicargn 'los lq calidad de
procedimientos vida son
metodolégicos limitadas.
estdndar de
Cochrane para la
recoleccién y
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VIII. Resultados

La busqueda bibliogréfica culminé en el analisis de 11 articulos, diez fueron articulos
cientificos de serie de casos y uno fue una revision sistemética. Dentro del grupo de los
diez ensayos, en cuatro se realizaron maniobras de reclutamiento de volumen pulmonar,
en tres se utilizé el enfoque de maniobras centrado en la tos, en dos el uso de la VNI y los
dos restantes se centraron en las evaluaciones del sistema respiratorio. La revision
sistemadtica analizada fue del entrenamiento en general del sistema respiratorio en nifios
y adultos con enfermedad neuromuscular. A continuacién, expondré cada variable

analizada con sus resultados en base a cada articulo cientifico incluido:

Variable: Reclutamiento del volumen pulmonar

En el andlisis de los articulos que fueron ensayos en cuanto al reclutamiento del volumen
pulmonar en poblacién de pacientes con DMD, puedo destacar que todos compararon la

Capacidad Vital (CV) como punto de partida para analizar si ésta mejoraba con las
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maniobras utilizadas, es decir, que todos los articulos primero evaluaron esa CV en los
distintos grupos que seleccionaron. En el articulo “Reclutamiento de volumen pulmonar
activo para conservar la capacidad vital en Distrofia Muscular de Duchenne” de 151
paciente, 53 fueron sometidos al apilamiento de aire mediante ventilacién con volumen
preestablecido o una bolsa de resucitador que ya habian pasado la meseta y los resultados
concluyeron que éstas técnicas retrasaron la disminucién de la capacidad vital en mas de
5 afios teniendo una comparacién con los pacientes que no la utilizaron, asimismo en el
ensayo llamado “Reclutamiento rutinario de volumen pulmonar en nifios con DMD: un
ensayo aleatorizado” también tuvo como objetivo evaluar si con el reclutamiento
pulmonar rutinario mejoraba la CV. A diferencia del ensayo mencionado anteriormente,
el grupo utilizado era 66 nifios, de los cuales 36 recibieron reclutamiento y 30 fueron del
grupo control. No se encontraron diferencias significativas en la CVF, pero el articulo
destaca que se trataba de nifios con todavia la funcién pulmonar dentro de los pardmetros
normales y, ademds, que puede traer beneficios en otros pardmetros como la

distensibilidad de la pared tordcica y la limpieza de secreciones.

En cuanto al articulo “Efecto a corto plazo de la maniobra de reclutamiento-
desreclutamiento del volumen sobre el movimiento de la pared toracica en DMD”
también utiliz6 la variable capacidad vital para saber en qué medida las maniobras de
reclutamiento y desreclutamiento contribuyen a mejorar esta variable y a los movimiento
de la caja tordcica. Lo que se diferenci6é de los otros articulos en cudnto a utilizar un
insuflador-exuflador mecdnico y ademds se utilizaron diferentes mediciones para
determinar si las maniobras fueron beneficiosas o no. El estudio mostré6 que se pudo
mejorar la CV temporalmente y se redujo la asimetria en el movimiento de la caja toracica
en los pacientes evaluados que fueron nueve, lo que se diferencia de los otros dos ensayos
en los cudles se utilizé mds cantidad de pacientes para la evaluacion. Sin embargo, se
podria llegar a decir que su intervencion fue transitoria, lo que sugiere que se realice una

rehabilitacion respiratoria continua.

Variable: Maniobras de facilitacion de la tos

Los otros tres estudios analizados abordan diferentes estrategias para mejorar la tos y la
funcién pulmonar en pacientes con DMD, enfocdndose en la medicién del pico flujo de

tos (PFT) y en el reclutamiento de volumen pulmonar (RVP) para optimizar la

36



eliminacion de secreciones y prevenir insuficiencia ventilatoria. Aunque comparten el
objetivo de evaluar y mejorar la funcidn respiratoria en pacientes con DMD, cada estudio
emplea metodologias y enfoques distintos, permitiendo una comparacion sobre la eficacia

de las técnicas utilizadas.

"Enfoques para la medicién del flujo maximo de la tos en pacientes con distrofia muscular
de Duchenne" se centra en la comparacion de diferentes enfoques para la medicion del
PFT en pacientes con DMD. Para ello, se evaluaron variaciones en la técnica de medicion,
incluyendo la tos voluntaria y la tos inducida mediante asistencia mecdnica. Las
mediciones fueron realizadas utilizando un flujémetro portitil y un espirémetro
convencional, con el objetivo de determinar la confiabilidad y variabilidad de los
resultados obtenidos. Los hallazgos mostraron que el PFT disminuye significativamente
a medida que la enfermedad progresa, y que la medicion con asistencia mecanica
proporciona valores més elevados en comparacion con la tos voluntaria, lo que resalta la
importancia de las estrategias de asistencia tusigena para mantener la funcidn respiratoria

en estos pacientes.

Por otro lado, "Aumento de la tos en sujetos con distrofia muscular de Duchenne:
comparacion entre la administracion de aire a través de una bolsa de reanimacion y la
ventilacion mecdnica" se enfocé en la comparacion de dos métodos de aumento del PFT
en pacientes con DMD: la administracion de aire a través de una bolsa de reanimacién
manual y la ventilacion mecanica. Las mediciones fueron realizadas en un grupo de
pacientes utilizando ambas técnicas en condiciones controladas. Los resultados indicaron
que el uso de la bolsa de reanimacién logré aumentos significativos en el PFT,
comparables a los obtenidos con ventilacién mecdnica. Sin embargo, se observé que la
ventilacion mecénica permiti6 alcanzar volimenes méaximos de insuflacion de manera
mas consistente, lo que sugiere que ambas estrategias pueden ser utiles dependiendo de

la disponibilidad de recursos y las necesidades especificas de cada paciente.

Finalmente, "Reclutamiento de volumen pulmonar en pacientes con Distrofia Muscular
de Duchenne en etapa no ambulatoria temprana" explord el impacto del entrenamiento
domiciliario con RVP y facilitacion manual de la tos en adolescentes con DMD en etapa
no ambulatoria temprana. Se evaluaron la CV, la CMI y el PFT alo largo de 12 meses de
seguimiento, con mediciones realizadas cada tres meses. Los resultados mostraron

mejoras significativas en la CV en decubito y el PFT con compresién abdominal,
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indicando que la aplicacion sistematica de estas técnicas puede ralentizar la declinacién
funcional respiratoria esperada en estos pacientes. Ademads, el estudio resalté la viabilidad
de implementar estas intervenciones en el hogar, facilitando el acceso a cuidados

respiratorios sin requerir hospitalizacion.

En conjunto, estos estudios evidencian la importancia de evaluar y optimizar la tos en
pacientes con DMD mediante distintas estrategias. Mientras que "Enfoques para la
medicién del flujo maximo de la tos en pacientes con distrofia muscular de Duchenne"
resalta la importancia de la medicion precisa del PFT y su variabilidad segin la técnica
utilizada, "Aumento de la tos en sujetos con distrofia muscular de Duchenne:
comparacion entre la administracion de aire a través de una bolsa de reanimacién y la
ventilaciéon mecénica" compara la eficacia de dos métodos para potenciar la tos asistida,
y "Reclutamiento de volumen pulmonar en pacientes con Distrofia Muscular de
Duchenne en etapa no ambulatoria temprana" demuestra los beneficios del entrenamiento

domiciliario prolongado con RVP.
Variable: Uso de VNI

En cuanto a los estudios centrados en el uso de soporte ventilatorio no invasivo los dos
estudios analizados exploran el impacto del soporte ventilatorio no invasivo (SVNI) en la
funcién pulmonar de pacientes DMD y otras enfermedades neuromusculares, centrandose
en la influencia del SVNI en los volimenes pulmonares y en su aplicacién en escenarios

de insuficiencia ventilatoria aguda severa.

"Impacto de la ventilacion no invasiva en los volumenes pulmonares y las presiones
respiratorias maximas en la distrofia muscular de Duchenne" evalu6 el efecto del SVNI
en la capacidad vital (CV) y las presiones respiratorias maximas en pacientes con DMD.
Se realizé un seguimiento a pacientes que utilizaban SVNI nocturna, midiendo
pardmetros como la CV y la presion inspiratoria maxima (PIM). Los resultados mostraron
que el SVNI permitié estabilizar la funcién pulmonar en pacientes con deterioro
respiratorio moderado, retrasando la disminucién de la CV y mejorando la PIM en
algunos casos. Esto sugiere que la aplicacion temprana de SVNI podria prevenir el

deterioro funcional respiratorio en esta poblacion.

Por otro lado, "Soporte ventilatorio no invasivo en insuficiencia ventilatoria aguda severa

en adolescentes con enfermedad neuromuscular y obesidad. Estudio de casos" analizé la
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efectividad del SVNI en pacientes con DMD y obesidad que desarrollaron insuficiencia
ventilatoria aguda severa. Se describieron casos en los que el SVNI fue utilizado como
estrategia principal para evitar la intubacion y reducir complicaciones respiratorias. Los
hallazgos evidenciaron que el SVNI aplicado tempranamente puede mejorar la
oxigenacion y la eliminacién de CO2, reduciendo la necesidad de ventilacion invasiva y

favoreciendo la recuperacion funcional de los pacientes.

En comparacion, ambos estudios destacan el papel fundamental del SVNI en la proteccion
de la funcidn respiratoria en pacientes con DMD, aunque con enfoques distintos. Mientras
que "Impacto de la ventilacién no invasiva en los voldmenes pulmonares y las presiones
respiratorias méximas en la distrofia muscular de Duchenne" se centra en la preservacion
de la funcién pulmonar a través del uso créonico de SVNI, "Soporte ventilatorio no
invasivo en insuficiencia ventilatoria aguda severa en adolescentes con enfermedad
neuromuscular y obesidad. Estudio de casos" resalta su aplicacion en el contexto de una
crisis respiratoria aguda. Ambos estudios subrayan la importancia de la intervencién

temprana y personalizada para mejorar los desenlaces clinicos en estos pacientes.
Variable: Pruebas de funcién pulmonar

Los dos articulos analizados que exploran los distintos enfoques para la evaluacion del
sistema respiratorio en pacientes con enfermedades neuromusculares, con énfasis en la
DMD destacan la importancia de las pruebas de funcién pulmonar en la deteccidén

temprana de insuficiencia respiratoria y en la toma de decisiones clinicas.

"Pruebas de funcion pulmonar para evaluar la gravedad de la distrofia muscular de
Duchenne" se centra en la utilizacién de distintas pruebas funcionales para determinar la
progresion de la DMD. Se evaluaron pardmetros como la capacidad vital forzada (CVF),
el volumen espiratorio forzado en el primer segundo (VEF1) y el pico flujo tosido (PFT),
estableciendo correlaciones con la edad y la severidad de la enfermedad. Los resultados
mostraron una disminucion progresiva de la CVF y del VEF1 en relacién con la pérdida
de la ambulacidn, lo que indica una afectacion creciente de la musculatura respiratoria
conforme avanza la enfermedad. Ademds, el estudio resalta la importancia del monitoreo
continuo de estos pardmetros para anticipar la necesidad de soporte ventilatorio no

invasivo.
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Por otro lado, "Evaluacién de la Funcionalidad Respiratoria en Pacientes con
Enfermedades Neuromusculares" aborda la evaluacién de la funcién pulmonar en un
espectro mds amplio de patologias neuromusculares, incluyendo la DMD. Se analizaron
variables como la presién inspiratoria maxima (PIM), la presién espiratoria maxima
(PEM) y la capacidad maxima de insuflacién (CMI), enfatizando su relacién con la
eficacia de la tos y la ventilacién. Los hallazgos indicaron que la reduccién de la PIM y
la PEM estd directamente relacionada con el grado de debilidad muscular, lo que afecta
la capacidad de eliminaciéon de secreciones y predispone a infecciones respiratorias

recurrentes.

En comparacion, ambos estudios resaltan la importancia de la evaluacién funcional
respiratoria en pacientes con enfermedades neuromusculares, pero con enfoques
diferentes. Mientras que "Pruebas de funcion pulmonar para evaluar la gravedad de la
distrofia muscular de Duchenne" se enfoca especificamente en la DMD y en la evolucion
de la funcién pulmonar en relacién con la progresion de la enfermedad, "Evaluacion de
la Funcionalidad Respiratoria en Pacientes con Enfermedades Neuromusculares" abarca
un grupo mds diverso de patologias y enfatiza la importancia de las mediciones de presion
respiratoria para evaluar la debilidad muscular. Ambos estudios subrayan la necesidad de
una evaluacidn sistemdtica y periddica para la detecciéon temprana de insuficiencia

respiratoria y la implementacion de estrategias de soporte ventilatorio.
Variable: Entrenamiento de los miisculos respiratorios

Por tdltimo en la revision sistemdtica "Entrenamiento de los musculos respiratorios en
nifios y adultos con enfermedad neuromuscular”, se revisa las intervenciones de
entrenamiento de los musculos respiratorios en pacientes con diversas enfermedades
neuromusculares, como la Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), la Esclerosis Lateral

Amiotrofica (ELA) y la Miopatia Muscular.

Los resultados mostraron que el entrenamiento de los musculos respiratorios, tanto en
nifios como en adultos, puede mejorar la fuerza y la resistencia de los miusculos
respiratorios. Ademads, se observé una mejoria en la capacidad pulmonar y en los
parametros respiratorios como la ventilacion maxima y la oxigenacion durante el

ejercicio. En pacientes con DMD, por ejemplo, el entrenamiento contribuyé a la
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conservacion de la funcién respiratoria durante mas tiempo, lo cual es crucial dada la

progresiva debilidad muscular caracteristica de la enfermedad.

El articulo también destaca que las intervenciones incluyen ejercicios de ventilacién y la
practica de técnicas especificas como la inspiracién y espiracién contra resistencia, lo
cual fue efectivo para aumentar la capacidad respiratoria en muchos de los casos
analizados. Sin embargo, los autores subrayan que estos beneficios fueron mas notables
en los estadios tempranos de la enfermedad, mientras que en fases mds avanzadas, los

efectos eran limitados debido a la severa degeneracién muscular.

VIII. 1 Discusion de los resultados

Podria destacar que en la mayoria de los articulos se resalt6 el reclutamiento del volumen
pulmonar como principal técnica utilizada, con el instrumento de la bolsa de resucitacion
y su variable para determinar si era beneficioso o no fue la capacidad vital (CV) de los
pacientes. En todos los articulos siempre estuvo presente distintas evaluaciones del
sistema respiratorio para poder ver la progresion de la enfermedad y determinar si las
distintas técnicas y dispositivos utilizados generaban una ventaja en el funcionamiento
del sistema respiratorio de estos pacientes. Ademads, la variable del pico flujo de tos tuvo
en los articulos que se encuentran en el andlisis de contexto un incremento en los
diferentes grupos de pacientes analizados gracias a las técnicas de por un lado

reclutamiento y por otro, combinado con asistencia de la tos.

El uso de VNI descrito en los ensayos tuvo un importante papel en cudnto a impedir y
retrasar la aplicacion de ventilacion invasiva en pacientes con un estadio de la enfermedad
avanzado. Se encontré que se puede ralentizar el declive de la funcidn respiratoria y no

llegar a una traqueostomia.

Podria concluir en base a lo leido y analizado que hay un alto grado de efectividad en el
tratamiento integral del abordaje respiratorio incluyendo las evaluaciones, técnicas y uso
de asistencia ventilatoria no invasiva, dando como resultado un adecuado seguimiento del
progreso de la enfermedad, del aumento los diferentes pardmetros del sistema respiratorio

y del retraso hacia la ventilacion invasiva.
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En cuénto al rol del kinesidlogo es fundamental en este abordaje respiratorio de los
pacientes con enfermedad neuromuscular DMD. Ya que implica que estos profesionales
con la intervenciéon y el conocimiento de las distintas evaluaciones del sistema
respiratorio, las técnicas respiratorias y el manejo del soporte ventilatorio no invasivo
pueden generar beneficios en la calidad de vida de estos pacientes y mantener una funcién

pulmonar adecuada a lo largo de su enfermedad.

IX. Conclusiones

En este trabajo de investigacion analicé los resultados de distintos ensayos clinicos que
utilizaron evaluaciones del sistema respiratorio, técnicas kinésicas respiratorias y uso de
dispositivos de ventilacién no invasiva en pacientes con la enfermedad neuromuscular
Distrofia muscular de Duchenne. El fin de estos estudios fue comparar, demostrar y
aportar si todas esas intervenciones generaban un beneficio en cudnto al abordaje del

sistema respiratorio de un paciente con DMD en diferentes etapas de su enfermedad.
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