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INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN

Historia del articulo: Las distrofias musculares congénitas son enfermedades con una escasa prevalencia e inci-

Recibido el 25 de julio de 2017 dencia por lo que son consideradas enfermedades raras.

Aceptado el 16 de marzo de 2017 Son enfermedades diagnosticadas en su mayoria durante la infancia, con un pronds-

On-line el 6 de julio de 2018 tico variable en funcién del tipo de distrofia. No tienen tratamiento, ya que el origen de la
patologia es genético. Por tanto, este es sintomatico.

Palabras clave: Como enfermedad rara, es importante el conocimiento de la misma a la hora del manejo

Déficit de merosina a nivel de Atencién primaria.

Distrofia muscular
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Community-acquired pneumonia in a patient with muscular dystrophy
due to merosine deficiency

ABSTRACT

Keywords Congenital muscular dystrophies are diseases with a low prevalence and incidence so they
Merosine deficiency are considered rare diseases.

Muscular distrophy They are diseases diagnosed mostly during childhood with a variable prognosis depend-
Pneumonia ing on the type of dystrophy. They do not have treatment since the origin of the pathology

is genetic and the treatment is symptomatic.
As arare disease, it is important to be aware of it when handling primary care.
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Paciente de 18 afios de edad, con antecedente de distrofia
muscular por déficit de merosina, crisis convulsivas, ductus
persistente y atelectasia completa de pulmén izquierdo. Como
tratamiento habitual toma etosuximida, valproato, levetirace-
tam y lamotrigina. Por Gltimo, hace uso de Cough Assist y de
ventilacién mecénica no invasiva durante la noche.

Acude al Servicio de Urgencias por un cuadro de aproxima-
damente 5 dias de evolucién con aumento de las secreciones
y dificultad para la movilizarlas, fiebre y dolor toracico en el
costado izquierdo.

Durante la exploracién fisica se encuentra estable hemo-
dindmicamente, afebril, eupneica en reposo y con una satura-
cién de oxigeno del 94 %. Se auscultan crepitantes en la base
izquierda, sin otros signos en la exploracién.

En la analitica se objetiva una leucocitosis con desviacién
izquierda y aumento de marcadores inflamatorios. El antigeno
en la orina del neumococo fue positivo. Sumado esto a la con-
densacién presente en la base izquierda, con cifoescoliosis
izquierda en la radiografia de térax (Fig. 1), se diagnostica
neumonia adquirida en la comunidad en el 16bulo inferior
izquierdo y se la ingresa en la planta de Neumologia.

Tras una semana de ingreso con antibiético y mucoliticos,
junto a su tratamiento de base, se consiguié la mejoria del
cuadro clinico y fue dada de alta.

Comentario

Las distrofias musculares congénitas (DMC) estan consideradas
como enfermedades raras, dada la escasa incidencia y preva-
lencia de las mismas. El término DMC se aplicé inicialmente a
ninos hipoténicos y débiles al nacimiento, en los que, ademas,
se demostrase la distrofia en una biopsia muscular. Posterior-
mente, el descubrimiento de multiples formas genéticas de
DMC y sus variaciones intermedias ampliaron la definicién
para incluir distrofias musculares con inicio en los dos prime-
ros anos tras el nacimiento®.

El caso de nuestra paciente es el de una distrofia muscular
que va asociada a una mutacién del gen LAMA2 (cromosoma
6q22-23) que se encarga de la codificacién de la cadena alfa-2
de laminina (Fig. 2), también conocida como merosina. Estd
descrita en niflos caucésicos y se caracteriza por una combi-
nacién de distrofia muscular grave, junto a desmielinizacién
de los hemisferios cerebrales (normalmente sin objetivarse
anomalias estructurales) y elevacién en los niveles de CK2
Estos pacientes tienen mayor facilidad para el desarrollo de
infecciones respiratorias que, a la larga, pueden suponer una
morbimortalidad importante. Esto es debido a que la DMC
disminuye la capacidad de movilizar las secreciones y provoca
una afectacién muscular diafragmaética, lo que dificulta dicha
movilizacién y favorece la sobreinfeccién en los pacientes afec-
tados. Los problemas derivados de padecer una neumonia en
un paciente que, debido a su distrofia, tiene dificultad para
esputar, pueden conducir en ocasiones a la sepsis respirato-
ria e incluso al fallecimiento del paciente pese a un correcto
tratamiento antibidtico.

Para el diagnéstico de los pacientes con una presentacién
clinica sospechosa de DMC se sugiere una evaluacién que
incluya RM craneal, exploracién ocular y pruebas genéticas
moleculares con técnicas de secuenciacién de nueva gene-
racién®. Esta indicada una biopsia muscular para histologia

SEDESTACION

Figura 1 - Neumonia en el 16bulo inferior izquierdo.

e inmunotincién si la prueba genética molecular es negativa,
pero no es necesaria si se realiza un diagndstico genético.
No hay tratamiento definitivo disponible para estos tras-
tornos. Sin embargo, son comunes las complicaciones multior-
génicas y puede ser beneficiosa la atencién multidisciplinaria
que hace hincapié en la vigilancia y las intervenciones rapidas.
Las recomendaciones para la vigilancia de la DMC, rea-
lizadas por lo general al menos anualmente, consisten en*:

e Evaluacién cardiaca en el momento del diagnéstico para
todos los nifios con DMC y electrocardiografia periddica y
ecocardiografia para quienes tienen riesgo de compromiso
cardiaco.

e Pruebas de funcién pulmonar en sedestacién y en dectbito
supino.

e Polisomnografia para quienes tienen alteracién del suefio
o pruebas de funcién pulmonar menor de 65 por ciento.

e Parametros nutricionales y medidas de crecimiento.

e Evaluacién de la deglucién, de la debilidad bulbar, de la
gama de movimientos y evaluaciones ortopédicas.

Los principios generales de abordaje incluyen los siguien-
tes®: medidas para controlar el peso y evitar la obesidad;
fisioterapia para mejorar la movilidad y evitar contracturas;
dispositivos mecanicos de ayuda para aumentar la movilidad
y la deambulacién; cirugia para complicaciones ortopédicas,
cuando sea beneficioso; uso de tos asistida, ventilacién no
invasiva o traqueotomia y ventilacién mecanica; apoyo social
y emocional.

Desde atencién primaria es importante el conocimiento
de esta patologia de base para una correcta valoracién de la
gravedad de cara a otras que pueden aumentar la morbimor-
talidad. Cabe citar, a modo de ejemplo, las infecciones respira-
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BMD: Becker muscular dystrophy; CMD: congenital muscular dystrophy; COOH: carboxy-terminal domain; CR: cysteine-

rich domain; DMD: Duchenne muscular dystrophy; HH: two helices of the coiled-coil domain; LGMD: limb-girdle muscular
dystrophy; MM: Miyoshi myopathy; NH2: amino-terminal domain; Syn: syntrophin-binding domain.

Figura 2 - Esquema de complejo proteico asociado a distrofina adaptado de UpToDate (Tomado del Dr. K. O’Brien and Dr. L.

Kunkel, Children’s Hospital, Boston, MA.).

torias, como la ya comentada en nuestra paciente, en las que
la valoracién hospitalaria estd recomendada.

De forma habitual, la neumonia se puede tratar de forma
ambulatoria, siempre y cuando no se cumplan criterios de
hospitalizacién calculados a partir de las escalas de FINE y Curb
65.El uso e intensidad del tratamiento antibiético dependen de
la existencia de comorbilidades. En el paciente sin patologia de
base, el tratamiento con betalactdmicos puede ser suficiente,
mientras que en pacientes con factores de riesgo (enfermedad
pulmonar obstructiva crénica, asma...) puede requerirse una
terapia conjunta con betalactdmicos asociados a macrélidos
o doxiciclina, o un tratamiento en monoterapia con fluoro-
quinolonas. En el caso de nuestra paciente, dada la gravedad
de las posibles complicaciones derivadas de la neumonia, se
administré tratamiento con levofloxacino durante dos semanas
(la primera durante el ingreso).
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