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Recomendaciones por consenso para el cuidado de
adultos con distrofia miotoénica tipo |

Debido a la naturaleza multisistémica de esta enfermedad, los estudios y rigurosa evidencia necesaria
para conducir la creacion de pautas basadas en la evidencia para el cuidado clinico de pacientes
adultos con distrofia miotonica tipo 1 (DM1) no se encuentran disponibles para todos los sintomas y
sistemas corporales afectados. Para poder mejorar y estandarizar el cuidado de este trastorno, mas

de 65 lideres clinicos en distrofia miotonica (DM) de Europa Occidental, el Reino Unido, Canada y
Estados Unidos se unieron al proceso de creacién de las Recomendaciones por consenso para el
cuidado de adultos con distrofia miotdnica tipo I, el cual comenzé en la primavera del 2015 y concluyé
en la primavera del 2017. El proyecto fue organizado y respaldado por la Fundacién Distrofia Miotonica
(MDF, por su siglas en inglés).

En el apéndice 1 se encuentra una lista completa de autores, asi como una resena del proceso. En el
apéndice 2 se encuentra una lista completa de lecturas para cada una de las secciones de areas de
estudio. Dichos apéndices proporcionan las referencias de lectura en su titulo original en inglés.

La junta directiva de la Academia Americana de Neurologia ratificé formalmente el valor de las
Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia mioténica tipo | como una
herramienta educacional para neurologos.

Para este documento se ha adoptado una Normativa de actualizacion que conducird una revision
sistematica de literatura y seguimiento apropiado cada tres anos. El personal de la Fundacion Distrofia
Miotonica proporcionara apoyo logistico y de empleados para el proceso de actualizacion.

La Guia de referencia rapida extrapolada de las Recomendaciones por consenso se encuentra en
https://www.myotonic.org/DM1-adultos-referencia Para obtener mayor informacion, visite
www.myotonic.org.

Fundacion Distrofia Mioténica 1
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Sintomas potencialmente mortales
Cirugia, anestesia y control de dolor

Antecedentes

Los pacientes con DM1 tienen muchas mas probabilidades que la poblacidon general de sufrir
reacciones adversas a medicamentos utilizados para anestesia y analgesia y de interacciones con el
sistema cardiaco, respiratorio, muscular y nervioso central en pacientes con DM1 que pueden llevar
a una variedad de respuestas inadecuadas antes, durante y posterior a una cirugia. Algunos eventos
adversos de gravedad han sido reportados incluso en pacientes que experimentaban sintomas
generales leves de DM1.

1. Consulte la guia de referencia en inglés MDF's Recomendaciones para el Manejo de la Anestesia
en los Pacientes con Distrofia Miotonica en https://www.myotonic.org/anestesia

Ademas, los trastornos cognitivos y de conducta requieren de una evaluacién concienzuda y de
manejo preoperatorio (dentro de lo posible), ya que estas manifestaciones, sumadas a la hipersomnia
y la privacion de sueno preoperatoria, pueden complicar el cuidado posoperatorio inmediato del
paciente y la recuperacion a largo plazo.

Los riesgos anestésicos, detallados en las pautas de anestesia MDF referenciadas anteriormente, son
el resultado de efectos de DM que incluyen lo siguiente:

e Defectos de conduccion cardiaca y arritmias posiblemente fatales

e Insuficiencia ventilatoria y poca proteccidon de las vias respiratorias.

e Dismotilidad gastrointestinal que con frecuencia resulta en pseudoobstruccién y puede llevar a
aspiracion

e Respuestas erraticas a la succinilcolina (aunque DM1 no aumenta las reacciones de hipertermia
maligna, este medicamento no deberia ser usado en pacientes con DM1 debido al riesgo de
espasmo de los musculos maseteros e hiperkalemia)

e Sensibilidad aumentada y prolongada a sedantes y analgésicos, resultando en serias
complicaciones durante el periodo postanestésico. El riesgo de aspiracion y de otras
complicaciones post anestesia, incluyendo apnea retardada y falla respiratoria, se ve aumentado
debido a los siguientes efectos inducidos por drogas:

a Reduccién en el nivel de consciencia
b. Debilidad ventilatoria exagerada

Disfuncion faringea con una reduccion en la proteccion de las vias respiratorias

a o

Dismotilidad gastrointestinal y posible pseudoobstruccién
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Recomendaciones

1.

Para mayor informacién acerca de procedimientos que requieren de anestesia, consulte la guia
de referencia rapida en inglés MDF's Recomendaciones para el Manejo de la Anestesia en los
Pacientes con Distrofia Miotdnica disponible en https:www.myotonic.org/DM1-adultos-referencia

Monitorice durante la anestesia para verificar que no se susciten respuestas e interacciones
inadecuadas en el sistema cardiaco, respiratorio, musculoesquelético y nervioso central antes,
durante o posterior a la cirugia.

Monitorice para verificar que no se susciten eventos adversos de gravedad, incluso si los sintomas
del paciente con DM1 son leves.

Monitorice con atencién los trastornos cognitivos y de conducta preoperatoriamente (si es
posible); estas manifestaciones sumadas a la hipersomnia y privacién de sueho preoperatoria,
pueden complicar el cuidado postoperatorio inmediato del paciente y la recuperacién a largo plazo.

Nota: la mayoria de las complicaciones mas graves ocurren en el periodo postanestésico.

Fundacion Distrofia Miotonica
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Sintomas potencialmente mortales

Manejo respiratorio

Antecedente

Los pacientes con DM1 a menudo sufren de importantes problemas respiratorios que pueden resultar
en debilidad muscular del diafragma, musculos abdominales e intercostales y de miotonia de estos
musculos, lo que lleva a una fuerza ventilatoria precaria y resultando en disminucion de oxigeno y
niveles elevados de diéxido de carbono en la sangre. La insuficiencia respiratoria crénica es la causa
principal de mortalidad y morbilidad en pacientes con DM1.

La somnolencia excesiva durante el dia (EDS, por sus siglas en inglés) y la insuficiencia respiratoria
son comunes en DM1 y ambas reducen de manera significativa la calidad de vida. Es posible que

sus causas se superpongan, pero algunas fuentes creen que EDS en DM1 se debe mayormente al
involucramiento del sistema nervioso central y que la insuficiencia respiratoria se debe en su mayoria
a la debilidad de la musculatura respiratoria. Ahora bien, es posible que el flujo insuficiente de aire
durante el sueno pueda contribuir al sueno interrumpido y a fatiga diurna excesiva, y que los factores
del sistema nervioso central puedan contribuir a las dificultades respiratorias asociadas con DM1.

La debilidad de los musculos inspiratorios y espiratorios reduce la efectividad de la tos e impide

la eliminacion de secreciones, llevando a un riesgo aumentado de infecciones pulmonares y de
aspiracion de material hacia los pulmones. La debilidad de los musculos para tragar puede sumarse al
riesgo de aspiracién de comida y bebida, saliva, secreciones nasales y fluidos estomacales.

La anestesia general y los medicamentos intravenosos para el dolor, especialmente opiaceos, causan
a menudo falla respiratoria en pacientes previamente clinicamente estables, destacando la necesidad
de un manejo preoperatorio concienzudo de los pacientes con DM1.

Recomendaciones

Monitorear al inicio y de manera seriada

Qué buscar:

a. Tos no productiva, infecciones pulmonares recurrentes, un valor de capacidad vital forzada
de menos de 50% de los valores normales de prediccion o un PIM menor que 60; si presenta
alguna de estas caracteristicas, evalle cada 6 meses o con mas frecuencia:

I.  El historial y frecuencia de infecciones pulmonares

Il. Frecuencia respiratoria, auscultacion, evaluacién de los movimientos de la pared
toracica y el reclutamiento de los musculos abdominales (como componentes
minimos de un examen pulmonar)

lll. Ortopnea, disnea, sueno precario, dolores de cabeza matinales, apnea, fatiga y ronquidos

Qué pruebas realizar:

a. Capacidad vital forzada (FVC, siglas en inglés) y volumen de espiracion maximo en un segundo
(FEV1, siglas en inglés) preferiblemente en posicion sentada y supina; evaluacion de fuerza de los
musculos respiratorios mediante la presion inspiratoria maxima (PIM) y presién espiratoria maxima
(PEM) en posicién erecta y supina, oximetria nocturna: y flujo espiratorio pico de tos cada 6 meses.
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b. Rongquidos prominentes, sueno nocturno interrumpido, un valor de PIM de menos que 60
o un FVC de menos del 50% de lo predicho mediante un estudio de suefo u otra prueba
respiratoria. En general el umbral para decidir un estudio de sueno en pacientes con DM1
deberia ser bajo.

c. Capacidad de eliminacion y otras evaluaciones respiratorias antes de una cirugia; si es necesario,
la adaptacion a ventilacién nocturna no invasiva o a dispositivos para ayudar a toser también
deberian ocurrir previo a una intervencién quirdrgica (consulte Cirugia, anestesia y control de dolor).

Como tratar:

a. Vacunas contra la influenza y neumonia si no hay contraindicaciones. Los pacientes que sufren
de infecciones respiratorias deberian ser tratados a la brevedad posible utilizando terapias
médicas estandares, ademas de asistencia a la tos respiratoria y ventilacion mecanica (dentro de
lo necesario). Consulte a especialistas de terapia respiratoria y terapia pulmonar, si es necesario.

b. Despeje de vias respiratorias y técnicas de reclutamiento de volumen pulmonar (e.j., retener el
aliento, compresiones abdominales, chaleco e insuflador/exuflador mecanico) para pacientes
con DM1 que padecen de tos no productiva (con un flujo pico de tos de menos de 270 litros/
minuto), y durante infecciones pulmonares y periodos perioperatorios (consulte Cirugia,
anestesia y control de dolor).

c. Ventilacidon con presién positiva no invasiva (NIV, por sus siglas en inglés) para tratar la
insuficiencia respiratoria en pacientes con debilidad muscular respiratoria y trastornos
respiratorios relacionados con el sueno. Algunos pacientes progresan y llegan a necesitar
apoyo ventilatorio nocturno y ventilacion de tiempo completo. La ventilacidon con presion
positiva no invasiva deberia ser administrada de acuerdo con los criterios definidos en el Taller
de consenso respiratorio ENMC [European Neuromuscular Centre] (2014-07-21).

d. Usar suplementacion de oxigeno junto a la ventilacion no invasiva con precaucion (consulte
Cirugia, anestesia y control de dolor).

e. Uso profilactico de dispositivos de alerta para emergencias médicas.

Fig. 1 Flujograma de recomendaciones para atencion respiratoria

Diagnéstico

/

Evaluacion respiratoria
Vacunar contra la influenza y neumonia
Buscar sintomas cardiacos

v v

Asintomatico Sintomético
« Evaluar +/- 6 meses |

« Sise planea cirugia, ¢ ¢ ¢ ¢

reevaluar capacidad de

eliminacion, si es necesario, « Tosineficaz (<270 /min) ~Insuficiencia respiratoria  Infeccion respiratoria Elol\}quiéié)s va)Cmin'éegg/es,
posible adaptacion a NIV « Técnicas de asistencia « Ventilacion con presion « Terapia médica estandar <O TVL <0
0 asistencia para la tos para la tos (apilamiento positiva no invasiva « Estudio de suefio

« Asistencia para la tos respiratoria

de aire, empuje utilizando las pautas
abdominal, maquina del Taller ENMC « Ventilacion mecanica dentro
para la tos) + (02) suplementario de lo necesario
solo si es necesario « Derive al grupo de medicina
pulmonar
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Sintomas potencialmente mortales
Manejo cardiovascular

Antecedentes

La patofisiologia cardiaca relacionada con DM1, aunque afecta a todo el tejido miocardico, aqueja
preferencialmente el sistema de conduccién cardiaca. Los defectos del sistema de conduccion son
progresivos, si bien asintomaticos en su inicio, aumentan el riesgo de arritmias sintomaticas.

Las presentaciones clinicas incluyen pre-sincope, sincope, palpitaciones, disnea, dolor de pecho o
muerte subita por paro cardiaco. La muerte cardiaca subita es causa de muerte comun en adultos
con DM1, antecedida solo por insuficiencia respiratoria. La alta incidencia de muerte cardiaca subita
subyace la importancia de una evaluacion cardiaca completa en funcién de estratificar el riesgo del
paciente con DM1.

La evaluacion de severidad de cuan afectado se encuentra el sistema de conduccidn cardiaca se
realiza a través de pruebas cardioldgicas que incluyen un electrocardiograma de 12 derivaciones
(ECG), monitoreo ambulatorio de ECG a largo plazo y, para pacientes de alto riesgo, un estudio
electrofisiolégico invasivo.

Los pacientes con DM1 se encuentran en riesgo de tanto bradiarritmias como de taquiarritmias. Puede
implantarse un marcapasos en pacientes con DM1, ya sea para tratar bradiarritmias sintomaticas o
profilacticamente en aquellos pacientes con un alto riesgo de bloqueo cardiaco completo.

Las taquiarritmias mas comunes son fibrilacidon auricular y aleteo atrial, las cuales presentan un riesgo
de embolismo cardiaco y accidente cerebrovascular. Los pacientes con DM1 también se encuentran
en alto riesgo de taquiarritmias ventriculares (taquicardia o fibrilacidn), el cual es un mecanismo
responsable por los paros cardiacos. Los desfibriladores cardioversores implantables (ICDs, por sus
siglas en inglés) pueden ser instalados en pacientes con DM1 que hayan sobrevivido un episodio de
taquiarritmia ventricular o, profilacticamente, en aquellos a un alto riesgo de taquiarritmia ventricular.

La muerte cardiaca subita ha sido observada en pacientes con DM1 que usan marcapasos o ICDs,
suscitando la pregunta de un mecanismo no relacionado a una arritmia para dicho fenémeno.

Algunos estudios de imagenes, incluidos ecocardiografia, tomografias computarizadas (TC),
resonancias magnéticas (RM) e imagenes nucleares pueden ser utilizadas para evaluar el estado
mecanico del corazon, incluyendo la funcién ventricular izquierda. Las anomalias asintomaticas
son observadas en un numero moderado de adultos con DM1 y son mas comunes en aquellos con
Enfermedad del sistema de conduccion.

El desarrollo de una cardiomiopatia no isquémica dilatada es una ocurrencia poco frecuente pero
reconocida en adultos con DM1. Una vez que se presenta una cardiomiopatia dilatada sintomatica, la
progresion es tipicamente rapida, con insuficiencia cardiaca congestiva que resulta en muerte.

Recomendaciones
En general:

a. Inste el uso de dispositivos de alerta para emergencias médicas.
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Qué buscar:

a.

Palpitaciones, pre-sincope, sincope, disnea y dolor de pecho; en caso de ser observado, dirija
al paciente a atencién médica inmediata.

Arritmias incluyendo bradicardia sinusal, bloqueo cardiaco, fibrilacion y aleteo auricular y
taquicardia ventricular. Evaluar y tratar utilizando las pautas del ACC (American College of
Cardiology)/ AHA (American Heart Association)/ESC (European Society of Cardiology) para

el Manejo de pacientes con arritmia ventricular y la prevencion de muerte cardiaca subita
(Management of Patients with Ventricular Arrhythmias and the Prevention of Sudden Cardiac
Death, consulte https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/16949478)

Cambio de sintomas, imagenes cardiacas anormales, ECG anormal en todos los pacientes
con DM1; el examen deberia ser llevado a cabo por un cardiélogo o electrofisiologo con
conocimientos sobre manifestaciones cardiacas en DM

Qué pruebas realizar:

a.

Los sintomas a través de un ECG de 12 derivaciones deberia ser realizado al recibir una diagndstico
de DM1; llevar a cabo durante el diagndstico y aproximadamente de manera anual a continuacion

Las anomalias de impulso o conduccién en un ECG de 12 derivaciones estandar que incluye
una tasa sinusal < 50 BPM, intervalo PR > 200 ms, duracién QRS > 100 ms incluyendo un
bloqueo de rama derecha o izquierda del haz, bloqueo fascicular izquierdo posterior o anterior,
bloqueo AV de segundo o tercer grado, ondas Q anormales, taquicardia atrial, fibrilacién o
aleteo, y arritmias ventriculares, indican afectacion cardiaca

Insuficiencia cardiaca en la presencia de un ECG anormal que indica enfermedad de conduccién
o si se presentan otros sintomas que sugieren insuficiencia cardiaca; realice una ecocardiografia

Fig.2 Flujograma de recomendaciones para atencion cardiaca
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Como tratar:

a.

Evaluaciones cardioldgicas clinicas periddicas seriadas; las consultas cardioldgicas son
esenciales para los pacientes con electrocardiogramas anormales y/o sintomas cardiacos

Considere un marcapasos profilactico o ICD en un paciente con DM1 quien se estime en alto
riesgo de paro cardiaco o muerte cardiaca subita debido a anomalias detectadas a través de
pruebas cardiacas invasivas o no invasivas, incluso en la ausencia de una indicacién con base
en las pautas establecidas

Considere llevar a cabo iméagenes cardiacas en pacientes con DM1 al momento de ser
diagnosticados y cada tres a cinco anos, incluso en la ausencia de sintomas o anomalias en las
pruebas cardiacas

i. Las modalidades de imagenes cardiacas aparte de las ecocardiografias son alternativas
razonables si los sintomas estan siendo evaluados y recomendados por expertos locales

Prueba de electrofisiologia invasiva si existe la preocupacion de un bloqueo serio de conduccion
o arritmia debido a anomalias detectadas a través de pruebas cardiacas no invasivas

Terapias farmacologicas y de dispositivos apropiadas con base en las pautas de ACCF
(American College of Cardiology Foundation)/AHA (American Heart Association) para el
Manejo de insuficiencia cardiaca (Guideline for the Management of Heart Failure) (consulte
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/23747642) si se presenta una insuficiencia cardiaca o
una funcion sistolica ventricular izquierda reducida

Un marcapasos de prevencion primaria (profilactico) o secundaria (sintomatica) o ICD segun
las pautas de ACC (American College of Cardiology)/AHA (American Heart Association)/HRS
(Heart Rhythm Society) paraTerapia para anomalias de ritmo cardiaco a base de dispositivos
(Device-based Therapy of Cardiac Rhythm Abnormalities) (consulte https://www.ncbi.nlm.
nih.gov/pubmed/18498951). Dicha asistencia debe ser bajo la supervision de un cardidlogo y en
coordinacion con el médico de cuidados primarios del paciente y otros asesores dentro de lo
necesario

i. La preferencia del paciente y su familia asi como la evaluacion de otros factores de
riesgo que afecten la morbilidad y mortalidad deberian ser considerados en la decision
de implantar un marcapasos o ICD en un paciente con DM1

Un monitoreo ambulatorio de Holter-ECG, ya sea a corto plazo (de 24 a 48 horas) o a largo
plazo (de 30 dias o mas) para detectar mecanismos de arritmias en pacientes con sintomas
cardiacos. Repita este monitoreo de manera periddica cada 3 a 5 anos si lo indica el estado
sintomatico o si se observa un cambio en un ECG de 12 derivaciones seriado
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Derive a:

a.

Un centro cardioldgico con experiencia en atencién de pacientes con DM1 que sufren de
sintomas cardiacos, un ECG anual o bienal anormal indicativo de implicacién cardiaca, y
pacientes con DM1 de mas de 40 anos de edad sin una implicacién cardiaca previa. No
obstante, la derivacién cardioldgica para todos los pacientes con DM1 es razonable si es parte
de un programa multidisciplinario o si los profesionales que proporcionan cuidados primarios
desconocen el historial cardiaco, examen y evaluacién de ECG

Un profesional de anestesia, aparte del médico que hace el procedimiento, que se encarge
del proceso de sedacion y que monitorice los estudios de electrofisiologia y el implante

de marcapasos o ICD. Realice estos estudios cardiacos y la anestesia o sedacién asociada
dentro de un ambiente clinico que cuente con los recursos para una intubacién endotraqueal
y ventilacién inmediata para estar completamente preparado para aquellos pacientes que
desarrollen insuficiencia respiratoria o fallo respiratorio post sedacion (consulte Cirugia,
anestesia y control de dolor)

Los expertos clinicos de DM que desarrollaron estas recomendaciones no llegaron a un
consenso acerca del protocolo de prescripcion y monitoreo del medicamento mexiletina

Los neurdlogos expertos en atencion de DM1 consideran que la mexiletina es un tratamiento
eficaz para la miotonia en pacientes sin anomalias cardiacas, particularmente para pacientes
con DM congénita o de sintomas de inicio en la infancia. Se recomienda obtener un ECG
(electrocardiograma) antes de empezar tratamiento con Mexiletina, un segundo ECG de
seguimiento dentro de 3 meses y monitoreo seriado

Los cardiélogos expertos en atenciéon de DM1 notaron que la mexiletina es un antiarritmico
clase 1B que puede proporcionar alivio para la miotonia y a veces para la fibrilacion auricular.
Ellos recomiendan que el uso de cualquier antiarritmico en un paciente con DM1 comience con
un chequeo para eliminar anormalidades estructurales o funcionales subyacentes que puedan
complicar su uso. Ademas, recomiendan el monitoreo durante el inicio del medicamento

y que un monitoreo relacionado con la mexiletina sea llevado a cabo por un cardiélogo
experimentado en el tratamiento de pacientes con DM1

Para obtener mayor informacién, consulte las listas de lecturas Cardiaco y Miotonia en el apéndice 2.
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Sintomas potencialmente mortales

Manejo de obstétrico y del embarazo

Antecedentes

Los efectos perjudiciales de la DM1 en los musculos tanto lisos como estriados pueden complicar el
embarazo, trabajo de parto. A estas complicaciones maternas se suma la posibilidad que el recién
nacido tenga DM1 de inicio congénito, con varias complicaciones neonatales, que incluye anomalias
respiratorias y para tragar. Las mujeres con DM1 tienen una tasa promedio de aborto espontdneo y
mortinato mas alta, aunque la mayoria puede esperar tener un parto vaginal normal.

Las madres con DM1 tienen mayores probabilidades de experimentar:
e Embarazo ectopico
e Parto prematuro

e Trabajo de parto prolongado relacionado con la disfuncién del musculo uterino y la debilidad del
musculo esquelético

e Hemorragia posparto debido a contracciones uterinas inadecuadas o retencion de placenta

e Sobredistension uterina con polihidramnios (debido a lal discapacidad del feto con DM1 congénito
para tragar el liquido amniético), lo cual puede llevar al trabajo de parto prematuro, contracciones
uterinas inadecuadas durante la labor, ruptura prematura de las membranas o hemorragia
posparto.

e Reacciones inadecuadas a analgesia o anestesia durante la labor y el parto

e Reserva ovdérica disminuida con aparicion tardia de hormona gonadotropina coridénica humana
(hCG, por sus siglas en inglés) debido a la insuficiencia gonadal

Los recién nacidos con DM1 de origen congénito pueden sufrir de:

e Dificultades para tragar, llevando a polihidramnios durante el embarazo y mala alimentacion al
nacer, posiblemente con necesidad de alimentacion por tubo

e Anomalias de los musculos respiratorios, posiblemente con necesidad de ventilacion mecanica al
nacer

e Bajo tono muscular y ausencia de movimientos fetales
e Presentacion anormal

e Pie zambo

e Acumulacién anormal de liquido corporal

e Dilatacion de ventriculos cerebrales

e Artrogriposis
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El diagndstico genético preimplantacional puede permitir la implantacion selectiva de embriones no
afectados. El diagndstico prenatal a través de una amniocentesis o muestra de vellosidades coridnicas
puede permitir la terminacién de un embarazo afectado. Puede ademas permitir la preparacion del
equipo obstétrico para el nacimiento de un bebé afectado por DM1 (consulte Asesoria genética).

Recomendaciones

Qué buscar:

a.

El historial reproductivo del paciente y el historial personal y familiar relacionado con DM1,
incluyendo sintomas de DM1 en este momento

Fatiga que se presenta mas rapido que la media durante la labor de parto y un riesgo
aumentado de hemorragia posparto (HPP). Deberia anticiparse una HPP particularmente donde
ha habido una primera o segunda etapa de trabajo de parto prolongado, especialmente si ha
habido polihidramnios.

Queé pruebas realizar:

a.

Un diagndstico genético preimplantacional para determinar si el embridén se encuentra
afectado o un diagnostico prenatal genético para determinar si la expansion genética de DM1
se encuentra en el feto (consulte Asesoria genética)

Como tratar:

a. Un obstetra de alto riesgo (especialista en medicina maternofetal) para el cuidado prenatal y
durante parto
b. Los analgésicos o anestésicos sedantes deben ser usados con extrema cautela debido a
los altos riesgos asociados con dichas drogas y DM1, particularmente durante el embarazo,
especialmente durante el tercer trimestre y durante el parto (consulte Cirugia, anestesia y
control de dolor)
c. Dispositivos de alerta para emergencias médicas
d. Especialista pediatrico o neonatal durante el parto si la madre padece de DM1, debido al riesgo
de una aparicién congénita al ser heredado maternalmente
e. Para neonatos que se sabe que tienen DM1 o se sospecha que puedan tenerlo, disponibilidad
de cuidado intensivo neonatal, incluyendo una posible intubacion para alimentaciéon o apoyo
ventilatorio
Derive a:
a. Subespecialista pediatrico o neonatal, incluso si se sabe que el feto no esta afectado por DM1
b. Asesoria obstétrica antes de determinar si inducir la labor de parto
c. Servicios de asesoria genética y servicios de planificacién familiar
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Sintomas graves

Debilidad del muasculo esquelético y
rehabilitacion

Antecedentes

La debilidad del musculo esquelético es una de las caracteristicas principales de DM1. La debilidad,
la cual esta asociada con un proceso distrofico, es bilateral y progresa a un ritmo relativamente
lento, de 1 a 3 por ciento al ano. Con el tiempo, impide la movilidad y las actividades de la vida
diaria. En general, los musculos flexores se debilitan mas que los extensores y los musculos distales
se debilitan antes que los musculos proximales. La debilidad proximal significativa es usualmente
una caracteristica tardia de DM1, aunque algunos pacientes desarrollan una debilidad temprana

de la cintura escapular y de la cadera. Los musculos abdominales y de la espalda también son
afectados. Las anomalias dseas del craneo crean rasgos faciales elongados y otros impactos,
incluyendo anomalias en la mandibula y el paladar. Algunas personas pueden requerir de una
intervencién quirargica (consulte Cirugia, anestesia y dolor).

Los efectos tipicos de las apariciones adultas de DM1 en el musculo esquelético incluyen:

e Debilidad y atrofia de los musculos mandibulares y faciales, que conduce a un adelgazamiento del
contorno facial y a la reduccion de expresion facial

e Debilidad de los musculos faciales, del paladar y de la lengua, que produce trastornos del habla
asi como dificultades para masticar y tragar

e Debilidad de musculos de los parpados, que conduce a parpados caidos (ptosis)
e Debilidad de flexiéon del cuello, que causa dificultad para levantar la cabeza de una superficie

e Debilidad del extensor del cuello, que conduce a una postura de cabeza caida y dificultad para
sostener la cabeza erguida

e Debilidad de erectores abdominales y de la columna
e Debilidad del diafragma y otros musculos respiratorios, causando sintomas respiratorios

e Debilidad de los musculos distales de las extremidades superiores, que interfiere con la destreza,
escritura a mano y las actividades de la vida diaria

e Debilidad de los musculos dorsiflexores del pie, que conduce a la caida del tobillo y dificultades
subsecuentes de equilibrio y para caminar

e Debilidad del musculo de la pantorrilla, causando dificultad para saltar, correr o pararse de
puntillas

e Impactos sobre la capacidad de empleo y actividades cotidianas debido a la pérdida de ambulacién

La combinacion de musculos de la pantorrilla débiles y el pie caido puede conducir a inestabilidad
de los tobillos, dificultad para mantenerse quieto, caidas frecuentes y dificultad para caminar y
subir escaleras. A medida que los musculos proximales de la rodilla y las caderas son afectados, los
pacientes experimentan una mayor dificultad para levantarse desde una posicidén sentada.
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Recomendaciones
Qué buscar:

a. Dificultades para hablar y tragar

b. Dificultad con la movilidad y el equilibrio, y caidas

c. Impactos en las actividades cotidianas, incluyendo el cuidado personal

d. Impactos en las actividades del hogar, escuela, trabajo y en la comunidad

e. Necesidad de uso de dispositivos de asistencia o modificaciones en el hogar, la escuela o en el
trabajo

f. Evalue anualmente a través de atencion médica primaria o especialistas apropiados,
que incluye fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales, terapistas de lenguaje, dietistas/
nutricionistas, trabajadores sociales, enfermeros/enfermeras especializadas, psiquiatras y
ortopedistas, para monitorear sintomas
Como tratar:

a. Ejercicios aerdbicos y de resistencia moderados o de baja intensidad, minimizando las
actividades sedentarias, dentro de lo posible. Considere una evaluacion cardiaca antes de
comenzar una nueva rutina de ejercicios

b. Dispositivos de asistencia y adaptacion como ortesis, aparatos ortopédicos, bastones,
andadores, férulas de mano, etc.

c. Modificaciones para el hogar y el ambiente segun sea necesario

Derive a:

a. Especialista de rehabilitacién apropiado para recomendaciones individuales

Fundacion Distrofia Miotonica 13

www.myotonic.org


http://www.myotonic.org/mdf-releases-updated-anesthesia-guidelines

Sintomas graves

Miotonia del musculo esquelético

Antecedentes

Miotonia — contraccidon muscular sostenida y dificultad para relajar los musculos — es un sello
distintivo de DM1 y es un aspecto de la enfermedad que la distingue de otras formas de distrofia
muscular. Afecta a casi el cien por ciento de los pacientes con DM1 con sintomas de inicio en la
adultez. Aunque no es el aspecto mas deshabilitante de la enfermedad, la miotonia puede contribuir
a la rigidez y dolor muscular, agarre prolongado de la mano, dificultades para hablar y tragar y
problemas gastrointestinales.

La miotonia en DM1 es mas prominente en los musculos del antebrazo y los dedos de la mano,
donde causa el agarre sostenido (“bloqueo del agarre”). A veces afecta la lengua y los musculos
mandibulares, resultando en dificultad para hablar y tragar. La dificultad para tragar puede ser
causada por la miotonia de los musculos faciales, de la lengua, musculos de la mandibula, del
es6fago y la garganta y la miotonia de los musculos respiratorios puede conducir a una disminucion
de la fuerza respiratoria y bajos niveles de oxigeno.

La miotonia de los musculos oculares clinicamente detectable no es caracteristica de la miotonia
relacionada con DM, aunque se encuentra presente en otras formas de miotonia genética.

La miotonia de agarre puede ser observada pidiendo que el paciente relaje la mano después de
sostener el agarre; los musculos de la mano tipicamente demoraran algunos segundos o mas en
relajarse por completo. La miotonia de percusion puede ser demostrada a través de la percusiéon de
musculos especificos (usualmente de los musculos eminencia tenar o de los extensores de la muneca
en el antebrazo) con un martillo de reflejo tendinosos el cual produce una contraccién sostenida,
generalmente por varios segundos o mas. La miotonia eléctrica también puede ser demostrada a
través de descargas espontdneas anormales de la fibra muscular detectadas en un electromiograma
con aguja (EMG, por sus siglas en inglés).

La miotonia asociada con DM1 comunmente empeora en el tiempo frio y se hace méas pronunciada
después del descanso. Su mejoria a través de la actividad muscular se conoce como fenémeno de
“calentamiento” La miotonia que se presenta en DM1 con sintomas que comienzan en la adultez
generalmente declina a medida que la debilidad aumenta.

Los medicamentos que afectan los canales de iones, como la mexiletina, han proporcionado un
tratamiento de beneficio significativo para algunos pacientes con DM1 que experimentan miotonia.
Consulte “Cémo tratar” mas adelante para obtener mas informacion.
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Recomendaciones
Qué buscar:

a.

Un aumento en el tiempo de relajacion después del agarre o percusion y dificultades
relacionadas con actividades cotidianas

Como tratar:

a.

La mexiletina se recomienda con frecuencia para el tratamiento de la miotonia. Los expertos
clinicos de DM1 quienes han desarrollado estas recomendaciones no llegaron a un consenso
en el protocolo de prescripcion y monitoreo de la mexiletina

Los neurdlogos expertos en cuidado de DM1 consideran la mexiletina como un tratamiento
eficaz para la miotonia en pacientes sin anomalias cardiacas, particularmente en pacientes
con manifestaciéon de sintomas congénitos o en la infancia. Su recomendacion respecto

a la mexiletina y cardiologia incluye la obtencion de un ECG (electrocardiograma) previo

al uso, un segundo ECG de seguimiento dentro de 3 meses y un monitoreo seriado.
Ademas, recomiendan que la mexiletina sea ingerida con alimentos para evitar dispepsia
y “sensaciones de mareo” pasajero asociados con el tratamiento de mexiletina. Los
alimentos extienden aumento en el tiempo de relajacion absorciéon y reducen el nivel
maximo en la sangre

Los cardidlogos expertos en cuidado de DM1 notaron que la mexiletina es un antiarritmico
1B que puede proporcionar alivio para la miotonia y a veces para la fibrilacién auricular.
Ellos recomiendan que el uso de cualquier antiarritmico en un paciente con DM1 comience
con un chequeo para descartar subyacentes estructurales o anormalidades funcionales
que pueden complicar su uso. Ademas, recomiendan el monitoreo durante el inicio del
medicamento y que se conduzca un monitoreo relacionado con la mexiletina realizado por
un cardidlogo experimentado en el tratamiento de pacientes con DM1

Para obtener mas informacion consulte las listas de lectura Cardiaco y Miotonia en el
apéndice 2.
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Sintomas graves

Manejo ocular

Antecedentes

Las manifestaciones oculares principales y clinicamente relevantes en DM1 pueden incluir lo
siguiente: cataratas, ptosis palpebral y cierre incompleto de parpados, anormalidades en el
movimiento del ojo, cambios retinianos y presion intraocular baja.

Las discapacidades visuales en pacientes con DM1 a menudo son causadas por cataratas. Las
opacidades iridiscentes subcapsulares posteriores del cristalino son altamente sugestivas de DM1

o DM2, aunque no son diagnésticas. Las cataratas en DM1 pueden progresar mas rapidamente que
las cataratas usuales y, por lo tanto, pacientes con DM1 pueden presentar cataratas que aparecen de
manera temprana. Las cataratas antes de los 55 anos o un historial familiar de cataratas prematuras
sugieren un diagndéstico de DM1 o DM2 en pacientes con sintomas musculares.

A través de una oftalmoscopia, las cataratas asociadas con DM son no especificas y aparecen como
opacidades de puntos (como lunares). A través de un examen con ldmpara de hendidura, presentan
una iridiscente apariencia multicolor y se ubican en la capsula posterior del cristalino. Las opacidades
iridiscentes subcapsulares posteriores del cristalino representan una fase inicial de formacion

de cataratas en DM. Solo son detectables a través de un examen con ldampara de hendidura y se
encuentran por lo general en pacientes que no han desarrollado sintomas visuales.

El deslumbramiento y borrosidad de la visién se desarrolla a medida que las opacidades progresan
hacia cataratas estrelladas y eventualmente a cataratas maduras, las cuales pueden ser indistinguibles
de los tipos de cataratas mas comunes. Puede llevarse a cabo una cirugia en pacientes con DM1

para remover cataratas, pero es preferible el uso de anestesia local de modo que se puedan evitar
complicaciones asociadas con la anestesia general en dichos pacientes (consulte Cirugia, anestesia y
control de dolor).

La ptosis palpebral bilateral es una caracteristica frecuente de DM1. En casos de gravedad, puede
obstruir la vision y puede requerir de intervencion quirdrgica o no quirurgica. La debilidad de los
musculos de cierre de parpados también es un problema comun y puede causar dano en la cérnea.

Los movimientos anormales del ojo pueden ocurrir en DM1. La ralentizacion sacadica esta

bien documentada, pero el impacto clinico es minimo. Se piensa que algunos de los factores
contribuyentes son la miotonia de los musculos extraoculares y/o anomalias del sistema nervioso
central (CNS, por sus siglas en inglés). El nistagmo de rebote puede ser observado y puede ser causa
de una disfuncién del sistema nervioso central. Sin embargo, estas anomalias del movimiento del ojo
rara vez causan trastornos visuales.

Los cambios retinianos también son anomalias bien documentadas que pueden ocurrir en DM1. Los
cambios retinianos pueden incluir degeneracion pigmentaria de la retina, membrana epirretiniana
y fibroplasia epirretiniana. Los efectos clinicos de los cambios retinianos estan poco estudiados, y
presentan reportes contradictorios acerca de sus efectos en la agudeza visual.

La presion intraocular disminuida puede ocurrir y puede ser causa de anomalias de la cornea.
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Recomendaciones
Qué buscar:

a. Sintomas de cataratas y otras manifestaciones oculares en DM1. Advierta a los pacientes
sobre medidas de seguridad para ajustarse a cambios en los niveles de luz, precauciones para
conducir en el sol y en la noche relacionado con los efectos de las cataratas y como proteger la
cornea, especialmente si duermen con los ojos parcialmente abiertos debido a la debilidad de
los musculos para cerrar los parpados

Qué pruebas realizar:

a. Manifestaciones oculares de DM1 a través de un examen con lampara de hendidura como
parte de un examen ocular anual

b. Ptosis palpebral; si la ptosis se agrava e interfiere con la vision, puede justificarse una
intervencién como “muletas” para parpados que pueden ser insertadas en anteojos. Intente
con muletas como remedio para la ptosis antes de considerar cirugia de parpados, debido a
los riesgos de la anestesia asi como debilidad del cierre ocular concomitante

Derive a:

a. Cirujano oftalmodlogo si las cataratas interfieren con la capacidad de satisfacer las necesidades
del diario vivir y cuando se indica la extirpacion quirurgica del cristalino opaco con un
implantacién de lentes intraoculares. Asegure que el paciente con DM1 y el equipo quirdrgico
tengan claros los riesgos de la anestesia y que la eficacia a largo plazo y los efectos
secundarios de la cirugia sean examinados concienzudamente con el paciente, su familia 'y
otros proveedores de atencion médica (consulte Cirugia, anestesia y control de dolor)

b. Oftalmologo para un seguimiento regular relacionado con la debilidad del cierre de parpados.
Pueden considerarse lubricantes oftadlmicos para ojos secos

Fig. 3 DM: Flujograma de recomendaciones para atencion ocular

Diagnéstico

l

Examen ocular anual, incluyendo con ldmpara de hendidura

v y

Asintomético Sintomético
« Evaluar+/-en1afo ¢ ¢ | ¢ ¢
Cataratas 0Ojos secos Debilidad facial y de cierre Ptosis
« Extirpacion quirdrgica « Considerar lubricantes de pérpados « Considerar
siinterfieren con oftalmicos « Advertir a los pacientes muletas para
acthldédes cotidianas . Monitorear debilidad gggaigrrecaucmnes al pérpados
« Advertir alos de masculos del cierre
pacientes sobre de parpados que afecta
efectos al conducir parpados y cérnea
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Sintomas graves

Manejo gastrointestinal

Antecedentes

Ya que tanto los musculos lisos como esqueléticos se encuentran involucrados en DM1, la disfuncién
en el tracto gastrointestinal (Gl, por sus siglas en inglés) entero es un trastorno comun. La debilidad
y miotonia de los musculos lisos ocurre. Dentro de los problemas comunes se encuentran: disfagia,
aspiracion, dolor abdominal e hinchazon, especialmente después de las comidas, vaciado gastrico
lento, reflujo gastroesofagico, estrenimiento, diarrea y sintomas de “intestino irritable’; calculos
biliares, dilatacion del colon, lo cual puede resultar en impactacién fecal, megacolon e incluso
perforacion del intestino; e incontinencia anal. Los sintomas Gl no solo son sorprendentemente
comunes en DM1, sino que ademas pueden ser la caracteristica clinica inicial o dominante. No
obstante, estos sintomas pueden ser subestimados o ignorados por los pacientes.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Problemas para masticar o tragar, babeo, reflujo gastroesofagico, sensacién de llenura, dolor
abdominal, frecuencia y caracteristicas de evacuaciones intestinales, diarrea e incontinencia
fecal. Debe elaborarse un historial minucioso para diferenciar disfagia orofaringea de
disfagia esofégica. La disfagia esofagica a veces causa dolor de pecho debido al reflujo acido
estomacal. La aspiracion de alimentos y la neumonia resultante son una de las principales
causas de muerte en pacientes con DM1

b. La pérdida o aumento involuntario de peso; disfonia o disfagia que puede indicar debilidad
de los musculos faringeos; tos frecuente y bronconeumopatias recurrentes que pueden
indicar aspiracion; dolor abdominal en palpacion (generalmente o en el area de la vesicula); e
hinchazon abdominal durante exdamenes fisicos rutinarios

c. Para aquellos pacientes sintomaticos, el examen fisico también puede incluir un examen rectal
para detectar estrenimiento, incluyendo un espasmo del esfinter anal y defecacion disinérgica

Qué pruebas realizar:

a. Sintomas abdominales agudos:
i. Pseudoobstruccion ademas de obstruccién mecanica

ii. Sise considera una obstruccion intestinal aguda, una enterografia CT o enterografia
MR puede distinguir la pseudoobstruccion de una emergencia quirdrgica por
obstruccion real (mecanica).

iii. En pacientes con dolor abdominal agudo, se debe excluir una colecistitis

iv. Los pacientes sin obstruccion mecanica deberian ser tratados de manera conservadora
por pseudoobstruccién y/o colelitiasis

v. Radiografias abdominales para evaluar gas o heces intestinales anormales, o aire
abdominal libre
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Cantidades anormales de hidrogeno con la prueba de glucosa a través del aliento. Es anormal
en pacientes con intolerancia a la lactosa y en pacientes con sobrecrecimiento bacteriano en el
intestino

Signos de gas o heces intestinales anormales o aire abdominal libre en un estudio de
radiografia abdominal

Movimientos sinérgicos, debilidad oral y/o faringea, o aspiracién utilizando un estudio de
deglucion estandar o una evaluaciéon de degluciéon de bario modificada consultando con un
terapeuta del lenguaje

Anomalias estomacales, intestino delgado, intestino grueso o anatomia de la vesicula con un
ultrasonido abdominal o imagenes de resonancia magnética (MRI)

Funcién esofagica inferior y reflujo, vaciado gastrico y anatomia del intestino delgado y
funcién utilizando una evaluacién radiografica del tracto gastrointestinal superior con bario

Debilidad o contraccién desordenada del es6fago, esfinter gastroesofagico, estomago,
intestino delgado, recto o esfinter anal utilizando manometria o pruebas de motilidad funcional
en pacientes que no responden a la terapia

Estructura o funcién anormal de la faringe, eséfago, estbmago, intestino delgado o intestino
grueso utilizando una endoscopia

Colestasis o afecciéon hepatica usando pruebas de sangre especificas (fosfatasa alcalina sérica
y la elevacion de la bilirrubina se correlaciona con la colestasis en DM). Medir niveles de

GGT ya que las elevaciones de AST y ALT pueden ser causa de la enfermedad del musculo
esquelético debido a DM1. Colecistectomia es una de las razones mas comunes para que

un paciente con DM1 reciba anestesia general y agentes bloqueadores neuromusculares;

si se necesita anestesia general para realizar este procedimiento, debe tomar extremas
precauciones de cuidado (consulte Cirugia, anestesia y control de dolor)

Se debe considerar una derivacidén precoz para una consulta con un gastroenterélogo para
pacientes con sintomas refractarios. Las pruebas que requieren de anestesia o sedacién deben ser
administradas con precaucién (consulte Cirugia, anestesia y control de dolor)

Como tratar:

Tratamientos no farmacoldgicos para sintomas gastrointestinales:

a.

Dieta alta en fibra (15 a 20 gramos diarios) para pacientes con diarrea o estrenimiento como
primera respuesta. La ingestion de fibra deberia ser aumentada y asimismo la ingesta de agua,
a excepcion de bebidas altas en cafeina y fructosa

Consulta de nutricion para pacientes con disfagia, pérdida o aumento de peso, para evaluar la
adecuacioén nutritional

Derivacion para terapia de disfagia, que incluye estrategias compensatorias y modificaciones
dietarias, para pacientes con disfagia orofaringea

Posible tratamiento farmacoldgico para sintomas gastrointestinales:

a.

Loperamida (Imodium), con precaucion, para la diarrea
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b. Laxantes suaves (vea mas adelante) para el estrenimiento. Los aceites deben ser evitados. Si
un paciente no responde a las recomendaciones de primera o segunda linea que se encuentran
a continuacion, deberia considerarse la derivacion a un especialista gastrointestinal para
realizar una manometria anal

i. Recomendaciones de terapia de primera linea: polietilenglicol (Miralax), senna (Ex-Lax,
Senokot), docusate (Colace) o lactulosa (Cholac)

ii. Recomendaciones de terapia de segunda linea: bisacodilo (Dulcolax, Correctol),
lubiprostona (Amitiza) o linaclotida (Linzess)

iii. Metoclopramida (Reglan) puede ser usada para reducir los sintomas de gastroparesia,
pseudoobstruccién y reflujo gastrico. El uso a largo plazo no es recomendado ya que
esta droga puede causar discinesia tardia

iv. Si se encuentra sobrecrecimiento bacteriano en una prueba del aliento, tratar con
antibidticos puede reducir la diarrea

c. La alimentacion enteral (intubacion para alimentacion) puede ser necesaria en pacientes con
disfagia severa, por ejemplo, disfagia que causa pérdida de peso o neumonia recurrente. La
intubacion para alimentacién no es comunmente necesaria en pacientes con DM1

d. Regimenes con probiéticos (muchos se encuentran por venta libre) debe intentarse bajo
supervision médica

Debe recomendar enfaticamente a los pacientes con DM1 que sigan las pautas que aplican a
la poblacién general para los exdmenes de cancer de colon; los estudios epidemiologicos han
demostrado un indice mas elevado de malignidad de este cancer en pacientes con DM1.
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Sintomas graves

Manejo neuropsiquiatrico

Antecedentes

Deficiencias cognitivas especificas son vistas con frecuencia en la manifestacion de DM1 en la adultez y
también han sido vistas en el comienzo tardio de DM1, pero son mas leves que aquellas observadas
en DM1 con comienzo congénito o durante la infancia. Ademas de la alteracién en la funcion cerebral
que se piensa es causada por la mutacion genética de DM1, otras contribuciones provienen de patrones
alterados del sueno o anomalias hormonales u otras anomalias sistémicas vistas en el trastorno.

En DM1 con sintomas de inicio en la adultez, trastornos cognitivos y de comportamiento pueden
incluir déficits de inteligencia, funcién ejecutiva, construccidn visual-espacial, capacidad aritmética

y atencidn, aunque el alcance y el grado de implicacién varian entre pacientes. La falta de funcién
ejecutiva puede conducir a una gran dificultad en la planificacion y organizacién de la vida, afectando
areas como el pago de cuentas, mantener citas y organizar horarios. El coeficiente intelectual bajo
parece ser un problema en DM1 congénita y juvenil aunque el limite entre los reales comienzos en la
adultez y comienzos juveniles tardios pueden ser dificiles de establecer.

Ademas de las deficiencias cognitivas, las caracteristicas de personalidad como ansiedad,
comportamiento evasivo, apatia, falta de iniciativa e inactividad han sido usadas para describir
pacientes con DM1. Algunos estudios reportan altos puntajes en escalas de depresién en DM1.

No obstante, la depresidn y apatia pueden ser confundidas con otros aspectos de DM1, como
somnolencia, fatiga y una apariencia facial inexpresiva debido a la debilidad de los musculos faciales.

El flujo sanguineo reducido en el I6bulo frontal y temporal del cerebro, volumen cerebral reducido
en comparacion con los controles de la misma edad y anomalias de senal T2 elevadas en la sustancia
blanca cerebral han sido encontradas en pacientes con DM1, aunque su relacién con anomalias
cognitivas y de comportamiento no esta clara. Ademas, los estudios han mostrado un patrén Unico y
anormal de expresion de la isoforma tau en cerebros humanos afectados por DM1.

Los aspectos cognitivos y de personalidad de DM1 se mantienen relativamente sin caracterizacion,
pero pueden tener un impacto significativo en la calidad de vida para el paciente y su familia. Los
familiares y cuidadores de los pacientes con DM1, asi como los pacientes mismos, deben tener claro
que DM1 también es un “trastorno cerebral” y que el razonamiento y comportamiento pueden ser
afectados. Los aspectos cognitivos y de personalidad de DM1 se superponen de manera considerable
con déficits en funcionamiento psicosocial (consulte Consideraciones psicosociales).

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Dificultad para organizar y planificar, apatia

Qué pruebas realizar:

a. Salud mental del paciente a través de informacion de personas cercanas y familiares
permitida por los reglamentos de privacidad, ya que los pacientes con DM1 pueden tener poca
perspectiva acerca de su cognicion y comportamiento
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b. Problemas psiquiatricos o conductuales y cambios cognitivos como parte del examen anual
del paciente. Se recomienda una evaluacidén neuropsicoldgica basal, con pruebas adicionales
dictadas por el curso clinico del paciente

Como tratar:
a. Psicoestimulantes si la apatia estd asociada con un nivel de discapacidad o fatiga o
somnolencia excesiva durante el dia (consulte Somnolencia diurna excesiva)
Derive a:

a. Un profesional de salud mental (psicélogo o psiquiatra) cuando la impresién de diagnostico
incluye anomalias psiquiatricas o de comportamiento, si es factible, para un posible
tratamiento como medicamentos, apoyo de parejas o familiar o terapia cognitivo-conductual
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Sintomas graves

Manejo psicosocial

Antecedentes

Los complejos aspectos fisicos, cognitivos y de personalidad de DM1 pueden interferir seriamente
con el trabajo, educacién académica, recreacion y con la vida social y familiar. Las condiciones
socioecondmicas de pacientes afectados con DM1 y sus familias a menudo se ven afectadas debido

a una educacion deficiente (relacionada con la discapacidad cognitiva), limitadas oportunidades
laborales, bajos niveles de energia, somnolencia diurna, discapacidad visual, debilidad muscular, la
posibilidad de que mas de una persona en la familia tenga necesidades especiales por causa de DM1,
y el uso de drogas o alcohol para manejar el estrés y el insomnio.

Los pacientes con DM1 pueden tener dificultades con muchas actividades cotidianas, incluyendo
aquellas relacionadas con la higiene personal, la mantencién del hogar, preparacién de comidas,
organizaciéon y formulacién de horarios y conducir un vehiculo. Es posible que los hijos de padres que
sufren de DM1 no reciban un apoyo emocional o intelectual 6ptimo y pueden a veces carecer incluso
de un cuidado rutinario, lo cual puede ser particularmente grave si los ninos mismos padecen de DM1.
Los pacientes con DM1 son vulnerables al aislamiento social. Los cuidadores pueden experimentar
una carga incrementada por el comportamiento evasivo, la renegociacion de roles y responsabilidades
y la complicada naturaleza del equipo de atencion médica tipico de DM. Es comun ver aislamiento y
cuidadores que se retiran.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Problemas con circunstancias sociales del paciente y su familia, con especial atencién a
la posibilidad de negligencia infantil, gran necesidad econémica, conducir un vehiculo de
manera riesgosa o un hogar inseguro o insalubre, pérdida de vivienda y/o abuso. Dada la
alta prevalencia de problemas cognitivos y/o emocionales y conductuales, ademas de la
discapacidad fisica en DM1, el equipo médico y profesional que atiende a pacientes con DM1
debe proporcionar derivados para los servicios sociales apropiados, incluyendo atenciéon de
relevo para cuidadores

Derive a:

a. Grupos locales de apoyo y organizaciones locales e internacionales de abogacia, como MDF
(consulte http://www.myotonic.org)
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Sintomas graves

Somnolencia diurna excesiva

Antecedentes

Se estima que la somnolencia diurna excesiva (EDS, por sus siglas en inglés) afecta a por lo menos
39 por ciento de los pacientes con DM1, y que a menudo tiene un gran impacto en la calidad de vida
del paciente y su familia. EDS puede incluso ser el sintoma principal y presente en el comienzo de
DM1 en adultos.

Contrario a la fatiga generalizada que también es comun en DM, la hipersomnia causa que los
pacientes duerman de manera frecuente y, a menudo poco predecible, a lo largo del dia, incluso
cuando la duracién del sueno durante la noche ha sido normal o mas extensa de lo normal.

EDS en DM1 puede resultar de uno o mas mecanismos distintos, incluyendo anomalias de
comportamiento, con un horario de sueno erratico y poca higiene del suefo; la debilidad del los
musculos respiratorios que resulta en hipoventilaciéon relacionada con el suefo y un sueno no
restaurador; obstruccion de las vias respiratorias debido a debilidad faringea y apnea obstructiva
del sueno; hipoventilacion alveolar causada por el sistema nervioso central (CNS); e hipersomnia
causada por el sistema nervioso central debido a mecanismos de despertar alterados. Su respuesta
positiva al medicamento psicoestimulante modafinil (Provigil) en algunos estudios, sugiere a
algunos expertos que el despertar alterado puede ser la causa mas comun de EDS en DM1.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Consumo de alcohol y cafeina, medicamentos y habitos de suefno y su posible contribuciéon a
la somnolencia diurna. Si se sospecha que los malos habitos de suefo, consumo de alcohol y
cafeina o efectos secundarios de medicamentos son causas de EDS, dichos factores deben ser
abordados dentro de lo posible

Qué pruebas realizar:

a. EDS através de la escala de somnolencia de Epworth o alguna escala o cuestionario similar
como por ejemplo las preguntas en el MDF Toolkit (https://www.myotonic.org/toolkits-
publications); prescriba una polisomnografia si es necesario

b. Debilidad muscular respiratoria que contribuye a EDS en pacientes con DM1 (consulte
Aspectos respiratorios)

c. Sintomas respiratorios, apnea del sueno e hipersomnia central durante una evaluacién del
sueno para detectar EDS
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Como tratar:

a. Puede ser considerada la ventilacién con presidn positiva no invasiva si se cree que la
somnolencia de un paciente con DM1 estéa relacionada con una hipoventilacién diurna o
nocturna o apnea del sueno. Los pacientes deberian ser derivados a un neumélogo con
experiencia en enfermedades neuromusculares para que determine si la ventilacion asistida
es necesaria (consulte Aspectos respiratorios)

b. Terapia estimulante con el psicoestimulante modafinil (Provigil) puede ser considerada si se
sospecha la presencia de hipersomnia central

Derive a:

a. Terapia cognitivo-conductual (CBT) o entrenamiento personalizado para reducir la fatiga o
somnolencia

b. Especialista del sueno y/o neumélogo para pacientes aquejados con EDS o que obtienen un
puntaje positivo en la escala de ESS u otras escalas de somnolencia
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Sintomas graves

Endocrino y metabdlico

Antecedentes

Las anomalias endocrinas y metabolicas en pacientes con distrofia miotdnica tipo 1 (DM1) se encuentran
bien documentadas. Los pacientes con DM1 estudiados a lo largo de los ultimos 50 afos sufren

con frecuencia de hiperinsulinemia al ingerir glucosa, muestran valores de glucosa y hemoglobina
glicosilada (HbA1c) tipicos de prediabetes o de intolerancia a la glucosa, y tienen resistencia a la insulina
especifica a los tejidos (musculo > grasa > higado) debido al empalme defectuoso del receptor de
insulina en estos tejidos. Los profesionales clinicos pueden anticipar que la frecuencia de diabetes tipo 1
o tipo 2 en pacientes con DM1 serd comparable a aquella vista en la poblacion general.

Los investigadores han reportado una incidencia aumentada de disfunciones gonadales, en la tiroides
y paratiroides en pacientes con DM1, junto a niveles sanguineos anormales de algunas hormonas
suprarrenales. Anormalidades en la regulacién del eje hipotdlamo-hipofisario puede ser parte de las
anomalias endocrinas, particularmente en aquellas que involucran la regulacion de niveles hormonales
tiroideos, suprarrenales y gonadales.

La insuficiencia gonadal en DM1 contribuye a problemas de disfuncion eréctil, infertilidad masculina
con oligo y azoospermia, y en mujeres, una reserva ovarica disminuida con una aparicion retardada

de hormona gonadotropina corionica humana (hCG, por sus siglas en inglés). Las mujeres con DM1
podrian experimentar una disminucién de fertilidad, aborto espontaneo y mortinato, y es posible que
tengan un indice relativamente mas alto de menstruaciones excesivamente dolorosas e irregulares
gue la poblacién general. Sin embargo, no todos los pacientes con DM1 experimentan infertilidad, y
las mujeres de edad fértil deberian consultar con un ginecologo obstetra o médico de cuidado primario
sobre métodos anticonceptivos para evitar embarazos no deseados.

Los reportes clinicos e historicos acerca de alopecia en DM1 son comunes, pero bien controlados,
faltan estudios longitudinales que utilicen controles pareados por edad y sexo.

La evidencia indica que las alteraciones de enzimas hepaticas se encuentran presentes en muchos
pacientes con DM1. Estas alteraciones generalmente no son progresivas. Se desconoce si representan
un efecto primario de DM1 en células hepaticas o si son consecuencia de trastornos metabdlicos,
estasis biliar o higado graso. Es probable que la resistencia a la insulina sea el principal factor
contribuyente a observaciones de higado graso e hiperlipidemia, aunque se necesita mayor
investigacion. El estasis biliar no se encuentra bien estudiado, pero es posible que se relacione a
miotonia de musculo liso, debilidad o alteraciones en la circulacién enterohepética.

Existe algo de evidencia que sugiere la posibilidad de que haya una regulacion anormal del sistema
renina-angiotensina y niveles de 25 hidroxivitamina D [25(0OH) D], dehidroepiandrosterona (DHEA),
interleucina 6 (IL6), factor de necrosis tumoral alfa (TNF alpha) y factor de crecimiento similar a la
insulina 1 (IGF1) en DM1. Las funciones de la médula suprarrenal también pueden ser alteradas dentro
del pequeno numero de pacientes con DM1 que sufren de arritmias cardiacas, las cuales se sospecha
son facilitadas por hiperpotasemia.

La homeostasis del calcio es anormal en algunos pacientes con DM1. Esta perturbacion en la
homeostasis parece tener un nimero de probables factores contribuyentes, incluyendo la disfuncién
paratiroidea, bajos niveles de vitamina D y deficiencia nutricional. No esta claro el impacto clinico de
las alteraciones en la homeostasis del calcio.
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Recomendaciones
Qué buscar:

a.

Menstruacion irregular o dolorosa en mujeres con DM1 y derive a un especialista en
obstetricia y ginecologia segun sea apropiado

Historial reproductivo, fertilidad/infertilidad y planificacion familiar en hombres y mujeres con
DMT1; derive a un profesional de consejeria genética u otro especialista segun indicaciones

Disfuncion eréctil en hombres con DM1; si se presenta, considere mas examenes y
medicamentos para tratarla, pero tenga precaucion con los posibles efectos secundarios
cardiacos producto de medicamentos para disfuncion eréctil (consulte Cardiovascular)

Qué pruebas realizar:

a.

Enzimas hepaticas y niveles de bilirrubina al inicio y seguido de manera anual. Es comun ver
una elevacion cronica de enzimas hepaticas en pacientes con DM y no indica necesariamente
que una biopsia hepatica sea requerida

Disfuncion tiroidea en pacientes con DM1; medir la hormona estimulante del tiroides (TSH)
y los niveles de T4 libres al inicio y cada tres anos. Un monitoreo con mayor frecuencia es
necesario si se sospecha de disfuncién tiroidea

Hiperlipidemia a través de examenes de niveles de lipidos séricos al inicio y cada tres anos, pruebas
con mayor frecuencia si se desarrolla hiperlipidemia.Ya que el impacto de estatinas en la salud
de pacientes con DM1 es incierto, el equipo clinico deberia monitorear los impactos relacionados
con los musculos de manera concienzuda si se utilizan estos medicamentos para reducir lipidos

Como tratar:

a.

a.

Minoxidil (Rogaine) para pérdida de cabello asociada con DM1

Cambios en el estilo de vida relacionados con alimentacién y ejercicios y uso apropiado

de medicamentos para normalizar la glucosa en la sangre y los niveles de insulina para el
tratamiento de resistencia a la insulina. Los médicos tratando pacientes con DM1 deberian seguir
los criterios de la Asociacion Americana de la Diabetes (ADA, por sus siglas en inglés) en http://
www.diabetes.org para encontrar informacion respecto a pruebas orales de tolerancia a la
glucosa, y solicitar mediciones anuales de HbA1c y glucosa plasmatica en ayunas

Flujograma de recomendaciones endocrino y metabolicas de DM

Diagnéstico

v v

Pruebas Especifico al sexo

v Y Y Y v Y

Solicitar TSHy T4 Prueba de Sequir pautas de ADA para Medir niveles Mujeres: indagar sobre Hombres: indagar
libres al inicio y hiperlipidemia a examenes de diabetes hepéticos y de menstruacion irregular,  sobre disfuncion
cada tres afios, con través de niveles Considerar prueb bilirrubina al inicio y quistes ovaricos, eréctil, considerar mas
mas frecuencia si se de lipidos séricos ° fo S I?jatpl ueba anualmente endometriosis, examenes/tratamientos
indica al inicio y cada ormal 0e tojerancia R historial reproductivo .
tres afios. con més a la glucosa; solicitar « Elevacion crénica de « Considerar
frecuencia si se pruebas seriadas enzimas hepéticas posibles efectos
Fyr les de HbATcy FPG es tipica y no indica cardiovasculares
indica anuaies v picay >
Tratar resistencia a la necesariamente secundarios
) insulina con cambios de que una biopsia con algunos
[imentacion v eiercic hepética sea medicamentos
alimentacion y ejercicios requerida para DE
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Sintomas graves

Tumores

Antecedentes

Estudios epidemioldgicos recientes que comparan el riesgo de tumores malignos en pacientes con
DM1 y la poblacion general han mostrado que los pacientes con DM1 se encuentran a mayor riesgo de
sufrir algunos canceres, especialmente aquellos que se suscitan en los ovarios, el colon, endometrio,
cerebro y glandula tiroidea. Los estudios han demostrado que el cancer es una distante tercera causa
de muerte en pacientes con DM1, siguiendo complicaciones respiratorias y cardiovasculares.

Los pacientes con DM1 se encuentran en un riesgo mas alto que el promedio de desarrollar
pilomatrixoma, un tumor cutaneo de los foliculos pilosos que es poco frecuente y usualmente
benigno, pero que ocasionalmente prueba ser maligno. Los pilomatrixomas se encuentran a menudo
en la piel de la cabeza y las regiones del cuello pero pueden aparecer en otros lugares y pueden ser
extirpados quirdrgicamente.

Recomendaciones

a.

Buscar rutinariamente evidencia de tumores cutaneos benignos y malignos, incluyendo
pilomatrixomas, y derivar pacientes a cirujanos que puedan extirparlos de manera

segura (consulte Cirugia, anestesia y control de dolor). Ensene a los pacientes a detectar
pilomatrixomas usando el tacto para sentir pequenos nudos duros bajo la piel e informe que
estos se encuentran con mas frecuencia en la cabeza, especialmente cerca de la linea del
cabello y en el cuello, y algunos pueden ser encontrados en los brazos, piernas o torso

Recomiende enfaticamente que los pacientes sigan las pautas de pruebas para el cancer que
aplican a la poblacién general, como para el cancer al colon, cancer de mamas, testicular y
cervical

Evalle nuevos sintomas sospechosos del sistema nervioso central, abdominopélvico y de
tiroides y considere la posibilidad de cancer cerebral, uterino, ovarico y de la glandula tiroidea
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Consideraciones adicionales

Diagndstico

Antecedentes

Diagnosticar el comienzo de distrofia mioténica tipo 1 (DM1) en adultos usualmente no es dificil,
si se sospecha de la existencia de este trastorno. No obstante, el trayecto hacia el diagndstico es

frecuentemente complicado debido al amplio rango de sistemas involucrados, el nimero de distintos

profesionales médicos que se consultan y la amplia variabilidad de gravedad de los signos y sintomas

de la enfermedad. Puede llevar muchos anos para que un paciente reciba un diagndstico correcto de DM1.

Debe sospecharse de un diagnostico de DM1 si un paciente presenta por lo menos tres de las
siguientes caracteristicas:

e Ptosis palpebral

e Debilidad distal, principalmente de los flexores de los dedos de las manos y las munecas, sin
contracturas

e Miotonia o “rigidez” muscular
e (Cataratas preseniles, especialmente de tipo policromatico

Debe sospecharse de un diagnéstico de DM1 en cualquier paciente que presente cualquiera de las
caracteristicas anteriores o un historial familiar y:

e Bloqueo cardiaco de primer grado

Sindrome del intestino irritable (IBS, por sus siglas en inglés) o enzimas hepaticas elevadas
e (Calculos biliares a temprana edad

e Recuperacion prolongada o paro respiratorio tras un anestésico

e Resistencia a la insulina o diabetes

e Hipogonadismo hipogonadotréfico

e Somnolencia diurna excesiva (EDS)

e Dificultad leve de aprendizaje

Si sospecha de DM1, puede ser realizado un diagnostico definitivo a través de una prueba genética
que muestre que el numero de repeticiones CTG en la porcion no traducida 3’ del gen de proteina
quinasa de la distrofia miotdnica (DMPK) en el cromosoma 19 es elevada (> 50). Los niUmeros de
repeticiones de CTG entre 37 y 50 son considerados “premutaciones’ las cuales son capaces de
expandirse y llegar al rango de la enfermedad en generaciones subsecuentes.
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Recomendaciones

Qué buscar:

a.

Los sintomas enumerados anteriormente

Qué pruebas realizar:

a.

DM1 a través de pruebas genéticas moleculares como primera linea de investigacién para
cualquier paciente del que existan sospechas de DM1. La biopsia muscular ya no debe

ser realizada como prueba de diagnéstico si existe una sospecha clinica clara de DM1. Se
considera que los pacientes con mas de 50 repeticiones de CTG en la region 3’ no traducida
del gen de proteina quinasa de la distrofia miotonica (DMPK) en el cromosoma 19 tienen DM1.
Pueden ocurrir resultados negativos falsos de pruebas genéticas, incluso en una familia con un
diagnostico establecido de DM1; se recomienda la referencia a un experto

Hallazgos fisicos sospechosos para un diagnéstico de DM1 a través de un examen fisico
con énfasis particular en evaluaciones neuromusculares, cardiovasculares y respiratorias, y
obtener un historial familiar de tres generaciones

Derive a:

a.

Asesoria genética (consulte Asesoria genética) para pacientes que exhiben signos clinicos

que indican DM1, para miembros familiares en riesgo, para que puedan tomar una decisién
con conocimiento sobre si proceder con pruebas genéticas. Dichas pruebas deberian ser
realizadas a través de un laboratorio acreditado con experiencia en diagnosticos de DM1
(consulte genetests.org). Se estima que las personas con repeticiones de CTG entre 37 y 49
CTG tienen bajas probabilidades de desarrollar sintomas de DM1 detectables. Sin embargo,
las “premutaciones” pueden expandirse y llegar al rango de la enfermedad en generaciones
subsecuentes, particularmente si son transmitidas por hombres. Las personas identificadas
deberian recibir acceso a asesoria genética (consulte Asesoria genética) para discutir su riesgo
de transmision de DM1

Especialista de enfermedades neuromusculares, probablemente un neurdlogo o genetista
clinico con especial interés en enfermedades neuromusculares hereditarias, quien pueda
facilitar una evaluacion primaria integral del paciente, priorizando las derivaciones adicionales
con sintomas especificos y proporcionando un manejo clinico continuado para la condicion

Cardidlogo si se detectan sintomas cardiacos de relevancia. Los pacientes con sospechas
de tener un diagndstico de DM1 deben ser advertidos inmediatamente acerca de los riesgos
de la anestesia y sedacion y deben ser evaluados por posibles complicaciones cardiacas
(consulte Cardiovascular)
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Consideraciones adicionales

Asesoria genética

Antecedentes

DM?1 es causado por la expansiéon de una secuencia de repeticion de CTG inestable en una porciéon de
la regidon 3’ no traducida pero transcrita del gen de proteina quinasa de la distrofia miotdnica (DMPK)
en el cromosoma 19913.3.

El nUmero normal de repeticiones de CTG en esta regiéon es de 5 a 37. Los numeros de repeticiones
mayores que 50 son considerados como diagndstico de DM1. Ocasionalmente, algunos individuos

son identificados como herederos de repeticiones de CTG de 37 a 49. Las repeticiones de esta
magnitud pueden ser encontradas en las ramas laterales de una familia que se sabe sufre de DM1,
particularmente en generaciones mas antiguas o, en ocasiones, por azar en la poblacion general. No
se ha reportado hasta el momento que las personas con repeticiones de CTG de 37 a 49 desarrollen
sintomas detectables de DM1. No obstante, tales “premutaciones” pueden expandirse y llegar al rango
de la enfermedad en generaciones subsecuentes, particularmente si son transmitidas por hombres.

Aunque las pruebas de ADN para detectar DM1, incluyendo pruebas prenatales y presintomaticas,
se encuentran ampliamente disponibles, existen muchos posibles obstaculos al interpretar los
resultados para el paciente y su familia, haciendo que la asesoria genética sea un util aspecto del
proceso de diagnéstico.

El diagndstico de DM1 en una persona de una familia tiene repercusiones para los otros miembros
de la familia, suscitando preguntas sobre si la persona afectada deberia informar a los familiares
que no presentan sintomas y de ser asi, si aquellos familiares deberian someterse a pruebas de
deteccion. El diagnéstico de DM1 en una persona presintomatica (incluyendo un nino) pueden tener
implicaciones significativas para el monitoreo de la salud y la planificacién familiar, pero puede
ademas plantear la posibilidad de dificultad para obtener cobertura de seguro o enfrentarse a
prejuicios en el lugar de trabajo.

Recomendaciones

a. Considere una derivacion de pacientes con DM1 a servicios de asesoria genética o a un
neurologo experto en DM1, aun si el paciente no desea tener ninos

b. Revise el pedigri anualmente. La asesoria genética deberia repetirse cuando nueva
informacion o circunstancias cambian los riesgos para los familiares

c. Através de asesoria genética para familias afectadas por DM1, discuta y exprese las
complejidades de los patrones hereditarios observados en esta enfermedad, particularmente el
riesgo de que una madre afectada minimamente dé a luz un nifho severamente afectado.

d. Informe a mujeres y hombres afectados por DM1 de la posible dificultad para concebir y que la
dificultad aumenta con la edad

e. Ayude a los portadores de mutaciones a informar a sus parientes cercanos sobre la posibilidad
de que ellos también hayan heredado los riesgos y repercusiones de DM1, incluso si ellos o
sus ninos no tienen sintomas en la actualidad
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Consideraciones adicionales

Asesoria y manejo para el final de la vida

Antecedentes

El conocimiento de los patrones de progresion de la enfermedad y el potencial de cambios repentinos
y significativos en los niveles de salud es de gran importancia para las personas con DM1. Es posible
que las personas con DM1 se vean frente a grandes decisiones de cuidado médico, incluyendo
opciones para mantener la vida, sin ninguna discusién previa acerca de estos posibles escenarios.

Es importante ofrecer una guia anticipada para revisar qué opciones hay disponibles a medida que
avanza su enfermedad. Deberian ser discutidas las opciones para mantener la nutricidén a través de
intubacion para alimentacion, asistir la funcidn respiratoria a través de ventilacidon asistida (NIV y IV,
por sus siglas en inglés), y prevenir arritmias cardiacas utilizando dispositivos implantados.

Para algunas personas con DM1, estas opciones pueden preceder el final de vida o situacion de
cuidado confortable por muchos anos, mientras que para otras personas, estas opciones pueden
ocurrir de manera inesperada debido a un acontecimiento potencialmente mortal o cambio en la
expectativa de vida. Tener dichas discusiones al principio de la enfermedad y de manera intermitente a
lo largo del curso del cuidado de la persona, permite que el paciente, sus cuidadores y equipo médico
tengan un mejor conocimiento de las opciones disponibles y de cdmo estas afectaran a cada persona
involucrada. Reconocer el potencial de carga considerable para el cuidador y tener una conversacion
abierta al respecto también ayudara a la toma de decisiones.

Recomendaciones

Los médicos y otros profesionales médicos que atienden a pacientes con DM1 deberian tomar las
siguientes medidas para proporcionar cuidado para el final de la vida y fomentar las voluntades
anticipadas:

a. Recomendar la introduccion de cuidado paliativo al momento del diagndstico y en intervalos
regulares a continuacion. El cuidado paliativo deberia ser considerado como opcidén
terapéutica en el proceso de atencidon para controlar sintomas, cuando sea necesario y no solo
en las etapas finales de la enfermedad

b. Presentar la toma de decisiones compartida a los pacientes, para que desarrollen su propio
conocimiento sobre el prondstico. Considere que las decisiones pueden cambiar a lo largo del
proceso y que las opciones de cuidado para el final de la vida y de emergencia respiratoria
deben volver a ser discutidas a medida que progresa la enfermedad puesto que los pacientes
pueden cambiar de direccidon al empeorar

c. Documente el poder notarial duradero para la atenciéon médica pronto después del diagndstico

d. Advierta a los pacientes que la ventilacion no invasiva, la presencia de un marcapaso
o marcapaso/desfibrilador y nutricion a través de un sonda de gastrostomia son partes
aceptables del cuidado paliativo para pacientes con DM1. Es importante que los pacientes
sepan que los sintomas de insuficiencia respiratoria pueden mejorar con una ventilacién no
invasiva y que esto puede mejorar su calidad de vida; el manejo de disfagia puede reducir
el riesgo de neumonia de aspiracién, causa de muerte principal para estos pacientes; los
dispositivos de asistencia para la tos pueden jugar un importante papel en el manejo de
secrecion y pueden evitar la asfixia y reducir el riesgo de insuficiencia respiratoria aguda
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e. Tenga discusiones preliminares sobre voluntades anticipadas con todos los pacientes,
especialmente antes de procedimientos quirdrgicos, de dar a luz, de ser introducidos a
ventilacion asistida, de tener una implantacidon de marcapasos o desfibrilador o si sufren
cualquier tipo de empeoramiento médico. Las discusiones pueden incluir testamentos,
documentos de poderes notariales u otro tipo de voluntades anticipadas por escrito

f. Fomente el uso de herramientas de alerta para emergencias médicas

g. Recomiende sesiones didacticas y relaciones profesionales continuas que involucren al
equipo médico de cuidado paliativo y al equipo de hospicio dentro de las comunidades de los
pacientes

h. Reconozcay aborde la carga del cuidador y si esta persona tiene DM1, ofreciendo a los
pacientes cuidado de relevo o medidas equivalentes para mejorar el apoyo familiar

i. Aborde el dolor emocional normal del paciente y la familia, ya que las pérdidas fisicas,
relacionales y ocupacionales ocurren. Ofrezca apoyo de consejeria si considera apropiado
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Apéndice I:
Resumen del proyecto y lista de autores

Resumen

Las Recomendaciones por consenso para el cuidado de adultos con distrofia miotdnica tipo | fue
creado por un grupo de mas de 65 profesionales clinicos internacionales expertos en el cuidado

y tratamiento de personas que viven con distrofia miotdnica tipo 1. El proyecto incluyo un comité
directivo de 10 médicos y un grupo de trabajo de 58 profesionales clinicos, con apoyo adicional de la
Dra. Julie Bolen, jefa de equipo, Epidemiologia, y Natalie Street, cientifica de la salud paraTrastornos
Raros y Resultados Sanitarios, de los Centros para el Control y la Prevencion de Enfermedades de
Estados Unidos. MDF en Oakland, California, proporcioné el apoyo de diseno, desarrollo, manejo y
edicién para el proyecto.

La Academia Americana de Neurologia ratifica el valor de este comunicado como herramienta
educativa para neurdlogos.

Agradecimientos

Este proyecto, el cual mejorara de manera importante la informacion disponible para los profesionales
clinicos que tratan a pacientes con DM y a familias que viven con esta enfermedad, no hubiera sido
posible sin el incansable compromiso a largo plazo hecho por los profesionales internacionales
involucrados en su desarrollo. Este proyecto agradece de forma especial al Dr. Tetsuo Ashizawa y al Dr.
Richard Moxley Ill por su importante supervisién, orientacion, edicidén y contenido adicional. También
estamos profundamente agradecidos al Dr. Nicholas Johnson, Dr. Giovanni Meola, Dra. Shree Pandya
y al Dr. Mark Rogers por su apoyo y comentarios adicionales, los cuales mejoraron el proceso de
desarrollo del proyecto. En la pagina siguiente se encuentra una lista completa de autores.
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Autores

A continuacidén se encuentra la lista de autores del grupo de trabajo quienes desarrollaron, refinaron y
finalizaron el documento completo ademads de la Guia de referencia rapida durante un periodo de un
ano y medio. Nota: tanto los nombres de los profesionales como de las instituciones se han dejado
intactos y sin traduccion. Asimismo, los titulos de materiales y sus fechas de publicacidon se han
mantenido en su idioma original.
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Presidentes: Tetsuo Ashizawa, M.D., Houston Methodist Neurological Institute &
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Presidentes: Cynthia Gagnon, Ph.D., Université de Sherbrooke &
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Tina Duong, M.PT, Ph.D., Stanford University
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Wilma J. Koopman, N.P, Ph.D., Western University of Canada
Daphne Maas, PT., M.Sc., Radboud University Medical Centre
Laurie Sterling, M.S., Houston Methodist Hospital

Shannan Venance, M.D., Ph.D., London Health Services Centre, University Hospital
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Presidente: William J. Groh, M.D., MPH, Medical University of South Carolina
Deepak Bhakta, M.D., Indiana University

Denis Duboc, M.D., Cochin Hospital, Paris-Descartes University

Saman Nazarian, M.D., Ph.D., University of Pennsylvania

Subha Raman, M.D., Ohio State University

GordonTomaselli, M.D., Albert Einstein College of Medicine

Neuropsiquiatria y sistema nervioso central

Presidente: Giovanni Meola, M.D., University of Milan

Nathalie Angeard, Ph.D., Institut de Myologie

Marco Bozzali, M.D., University of Sussex

Baziel van Engelen, M.D., Ph.D., Radboud University Medical Centre
Anne-Berit Ekstrom, M.D., Queen Silvia Children’s Hospital

Bruno Eymard, M.D., Institut de Myologie

Benjamin Gallais, Ph.D., Cégep de Jonquiére

David Moser, Ph.D., University of lowa
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Louis Richer, Ph.D., Université du Québec a Chicoutimi

ChrisTurner, M.D., Ph.D., National Hospital for Neurology and Neurosurgery
Stefan Winblad, Ph.D., University of Gothenburg
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Presidente: MarkT. Rogers, M.D., University Hospital of Wales

Janice L.B. Byrne, M.D., University of Utah

Craig Campbell, M.D., University of Western Ontario
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Richard Petty, M.D., NHS Greater Glasgow and Clyde, Southern General Hospital
Janel Phetteplace, M.S., University of lowa
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Presidente: Ericka Simpson, M.D., Houston Methodist Neurological Institute
Belen Esparis, M.D., Mount Sinai Medical Center

Marla Ferschl, M.D., University of California, San Francisco

Venessa Holland, M.D., MPH, Houston Methodist Neurological Institute
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Valeria Sansone, M.D., Ph.D., University of Milan

Aparajitha Verma, M.D., Houston Methodist Neurological Institute

Cuidado paliativo y consejeria y manejo para el final de la vida
Presidente: Laurie Gutmann, M.D., University of lowa

Ann Broderick, M.D., M.S., lowa City VA Medical Center

Elisabetta Roma, M.D., Fondazione Serena

Jacinda Sampson, M.D., Ph.D., Stanford University

CarenTrujillo, R.N., M.S.N., University of Utah

Gastrointestinal, miotonia y dolor

Presidente: Nicholas E. Johnson, M.D., Virginia Commonwealth University
Kiera N. Berggren, M.A., M.S., University of Utah

Kari Lane, R.D., University of Utah

Ami Mankodi, M.D., NINDS, National Institutes of Health

Linda Nguyen, M.D., Stanford University

Jacinda Sampson, M.D., Ph.D., Stanford University

Jeffrey Statland, M.D., University of Kansas Medical Center

S. H. Subramony, M.D., University of Florida

Los jefes del equipo de la Fundacién Distrofia Miotdnica son: Molly White, Paul Formaker y Pam Lewis.
Margaret Wahl, R.N., agregados de informacién de MDF Toolkit y otros recursos para coordinar el
documento de Texto Unico de procedimientos.
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Metodologia del proyecto

Para agilizar los plazos del proyecto y reducir los costos, MDF desarrollé una metodologia
personalizada para crear consenso para el proyecto. La metodologia fue creada mezclando el Texto
Unico de procedimientos y la técnica del grupo nominal.

ElTexto Unico de procedimientos, el cual emplea el uso de un documento Unico como punto de partida
para incorporar los aportes y contribuciones de las partes interesadas, comenzé la labor para construir
consenso. Margaret Wahl, R.N., coordino el documento inicial usando las siguientes publicaciones
como material de fuente:

a) Myotonic Dystrophy Foundation. MDF Toolkit. April 15, 2015 (Toolkit, 2015)
b) Thornton, C. Myotonic dystrophy, Neurologic Clinics. Aug 2014 (Thornton, 2014)
c) Gagnon, C., et al. Integrated care pathway tool for DM1. 2015 (Gagnon, 2015

d) Turner, C., and D. Hilton-Jones. Myotonic dystrophy: diagnosis, management and new therapies
(review), Current Opinion in Neurology, Oct 2014 (Turner & Hilton-Jones, 2014)

e) Day, J., Ferschl, M, Gropper, M, Moxley, R., Practical Suggestions for the Anesthetic
Management of a Myotonic Dystrophy Patient, 2015 revision

El comité directivo revisé y aprobé el documento unico, el cual fue entonces distribuido al grupo de
trabajo. El grupo de trabajo fue dividido en 8 subcomités de area de estudio abordando 20 sintomas
o areas especificas de la enfermedad. Los integrantes del subcomité de area de estudio revisaron

y luego refinaron el texto a través de varias rondas editoriales coordinadas por MDF, llegando a la
creacion de un borrador final para la consideracion y debate del grupo. La labor de creacidon del Texto
Unico de procedimientos comenzoé en el otono 2015 con un reunion de lanzamiento en la Conferencia
anual 2015 de MDF en Washington, DC, y concluy6 en abril del 2016.

ElTexto unico de procedimientos fue seguido por la implementacion de una cumbre de proyecto de
dos dias que involucro la técnica del grupo nominal. 53 de los 66 integrantes del grupo de trabajo
se reunieron en Miami, Florida, EE.UU en junio del 2016 para sostener los debates finales de los
subcomités de areas de estudio individuales y tomar las decisiones. Moderadores profesionales
dirigieron cada uno de los debates de los subcomités. Como resultado de estos debates dirigidos se
desarrollaron las ultimas ediciones las cuales fueron compiladas en un documento actualizado que
luego fue compartido con el grupo de trabajo completo.

Los integrantes del grupo de trabajo se reunieron a continuacion de manera presencial en una

reunién dirigida por un moderador experimentado para recolectar las ediciones finales, clasificar las
contribuciones y sugerencias y generar un borrador final. En la reunion del grupo de trabajo completo,
el moderador dirigié una mesa redonda sobre cada revision o edicion creada en la discusion del
subcomité y los integrantes del grupo de trabajo ofrecieron comentarios. Todas las ediciones fueron
agregadas y luego cada integrante del grupo de trabajo calific6 de manera privada cada edicién
propuesta utilizando una escala de 1 a 5. Las calificaciones mas altas permanecieron y las mas bajas
fueron eliminadas.

La cumbre de junio condujo a rondas de refinamiento adicionales durante el otono 2016, y el
documento fue finalizado para su publicacién en el verano 2017. En aquel momento también fue
creada una guia de referencia rapida asi como flujogramas para mejorar el acceso y la legibilidad.
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