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

Resumen

Las recomendaciones para la atencion médica de ninos con distrofia mioténica son cruciales para
asegurar que todos los médicos y profesionales que se encuentren con ninos y familias afectadas por
este complejo trastorno cuenten con un documento de orientacién endosado por experimentados
profesionales clinicos que abarca vias para la prestacidén de atencién médica. Aunque los estudios

y rigurosa evidencia necesaria para conducir la creacion de pautas con base en evidencia para el
cuidado clinico de ninos con distrofia miotonica tipo | (DM1) no se encuentran disponibles para todos
los sintomas y sistemas corporales afectados, el presente documento funciona como paso inicial.

Las recomendaciones fueron desarrolladas a través de un proceso consensuado con base en la
bibliografia y experiencia clinica.

La distrofia miotonica es un trastorno multisistémico y estas pautas de cuidado, por lo tanto, han
sido divididas en dos secciones principales: a. consideraciones de atencion médica general, y b.
un enfoque de atencidon médica basado en sistemas. Cada seccidn incluye una breve introduccion
con los antecedentes de trasfondo que resume la informacién critica, seguida por una serie de
recomendaciones consensuadas.

La junta de directores de la Academia Americana de Neurologia ratificé formalmente el valor de las
Recomendaciones por consenso para el cuidado de nifos con distrofia mioténica tipo | como una
herramienta educacional para neurdlogos.
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Consideraciones para cuidado general

Diagnostico y clasificacion

Antecedentes

Diagnosticar una distrofia miotonica tipo | (DM1) con comienzos congénitos o durante la ninez
puede ser extremadamente dificil a menos que un profesional clinico conozca esta condicion. El
camino hacia el diagndstico es a menudo complicado debido al amplio rango de sistemas corporales
involucrados, la cantidad de distintos médicos consultados y la amplia variabilidad en la severidad
de los signos y sintomas de la enfermedad. Puede llevar anos antes que un paciente reciba un
diagnostico correcto de DMC y DM1 con comienzos en la ninez.

El diagndstico de DM1 congénito y con comienzo en la ninez deberia ser sospechado en cualquier
menor con historial familiar de DM1 y/o que presenta una o mas de las siguientes caracteristicas:

e Ptosis de parpados

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

e Miotonia o “rigidez” muscular

e (Caracteristicas propias del autismo o dificultades de comunicacién social

e Trastorno por déficit de atencion, ansiedad y otros problemas conductuales
e Retraso del desarrollo y/o discapacidad intelectual

e Discapacidades del aprendizaje (ej. dislexia, discalculia)

e Somnolencia diurna excesiva

e Problemas gastrointestinales: estrenimiento o diarrea

e Escoliosis

e Arritmia

e Recuperacion prolongada o paro respiratorio tras un anestésico

e (Caracteristicas neonatales de hipotonia, debilidad, pie zambo, dificultad respiratoria o problemas
de alimentacion

Si se sospecha clinicamente de DM1, se puede diagnosticar de manera definitiva a través de una
prueba genética. Un historial familiar y un Unico sintoma o signo consistente con DM1 deberia incitar
a una prueba genética. En la ausencia de un historial familiar conocido, un historial familiar detallado
por parte de los padres a menudo revela un caso subclinico de DM1 en uno de los padres. Si no existe
un historial familiar, una constelacion de signos o sintomas, en vez de solo uno, deberia incitar a la
realizacion de una prueba genética. Es muy importante llegar a un diagnostico genético definitivo de
DM1 en ninos y adolescentes para poder manejar el problema suscitado y para asegurar el monitoreo
apropiado, ademas de tomar las medidas precautorias. En particular, debe realizarse un monitoreo
cardiaco a través de un ECG para identificar arritmias potencialmente problematicas.
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La prueba genética de DM1 mide el niumero de repeticiones CTG en la porcidn no traducida 3” del gen
de proteina quinasa de la distrofia mioténica (DMPK) en el cromosoma 19. Los numeros repetidos de
CTG entre 37 y 50 son considerados premutaciones y las expansiones de las repeticiones mayores que
50 estan asociadas con la enfermedad (consulte Asesoria genética).

Recomendaciones

a.

Derive a asesoria genética (consulte Asesoria genética) si el paciente o los familiares en
riesgo exhiben signos clinicos que indican DM1. Esto les permitira decidir con conocimiento
si someterse a una prueba genética. Dicha prueba deberia ser llevada a cabo en un
laboratorio certificado con experiencia en diagndsticos de DM1 (consulte myotonic.org).
Las personas con repeticiones entre 37 y 49 CTG son consideradas con poca probabilidad
de desarrollar sintomas detectables de DM1. No obstante, tales “premutaciones” pueden
expandirse y llegar al rango de la enfermedad en generaciones subsecuentes. Por lo tanto,
las personas identificadas deberian recibir asesoria genética (consulte Asesoria genética)
para discutir su riesgo de transmitir DM1

Una vez que el diagndstico haya sido confirmado, derive a un equipo experto en distrofia
miotdnica multidisciplinaria para la coordinacion de cuidados, priorice el manejo de
sintomas y derive a otros expertos segun considere apropiado.

Prestar atencion a DMIC

e DM1 congénita (DMC) es definida en un nifo con una o mas de las caracteristicas a continuacion:

a.

Signos o sintomas fisicos atribuibles a DM1 al nacer o durante el primer mes de vida,
incluyendo una o maés de las siguientes caracteristicas: insuficiencia respiratoria, problemas de
alimentacion, debilidad e hipotonia, pie zambo, polihidramnios, y/o movimiento fetal reducido

Confirmacion genética del tamano expandido de repeticiones CTG

Necesidad de intervencion u hospitalizacion durante el primer mes de vida debido a problemas
médicos especificos a la distrofia miotonica

Es posible que el diagndstico no se realice durante el periodo neonatal pero podria realizarse
mas adelante en la vida si los criterios anteriores desde la a. a la c. se encontraban presentes
de forma demostrable.

e Todos los otros pacientes con DM1 que se presenta durante el rango de edad pediatrica (que no
cumplen con los criterios congénitos) son referidos en el presente documento como pacientes con
DM1 de comienzo en la ninez. El diagndstico de DM1 con comienzo en la ninez puede realizarse
a cualquier edad si las caracteristicas de DM1 se presentaran de manera demostrable durante
la nifez pero no fueran diagnosticadas o identificadas médicamente. Existen otros sistemas
de clasificacion en la literatura que va mas alla en la subdivisién de pacientes segun edad de
comienzos de sintomas, como por ejemplo: congénito leve o severo (0 a 1 aho de edad), ninez
(1 a 10 anos) y juvenil (10 a 18 anos). Sin embargo, en este momento no tenemos la evidencia
necesaria para pronosticar de manera clara o cambiar el manejo segun estos rangos de edad.
Mucha de la literatura médica actual sobre DM1 con comienzo en la ninez no define con claridad el
sistema de clasificacion utilizado
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Consideraciones para cuidado general

Asesoria genética

Antecedentes

DM1 es causada por la expansion de una secuencia de repeticion CTG inestable en una porcion de la
region 3’ no traducida pero transcrita del gen de proteina quinasa de la distrofia mioténica (DMPK)
en el cromosoma 19913.3. Aunque las pruebas de ADN para detectar DM1, incluyendo pruebas
prenatales y pre sintomaticas, se encuentran disponibles, existen muchos posibles escollos al
interpretar los resultados para el paciente y su familia, haciendo que la asesoria genética sea un util
aspecto del proceso de diagndstico.

En muchos casos un nino con DM1 sera la primera persona de la familia en ser diagnosticada con
DM1, debido a la anticipacion genética. Un diagndstico de DM1 en una persona de la familia tiene
repercusiones para los otros miembros de la familia, suscitando preguntas sobre si los familiares
que no presentan sintomas deberian ser informados sobre el diagndstico y, de ser asi, si aquellos
familiares deberian someterse a pruebas de deteccién. El diagnostico de DM1 en una persona
presintomatica, especialmente si esta persona es un nino, puede conllevar implicaciones significativas
de autopercepcion, para el monitoreo de la salud y el futuro funcionamiento escolar y laboral. DM

es un trastorno multisistémico y muchas de las manifestaciones no son patognomonicas. Los nifos
especialmente, tienen problemas complejos, como discapacidades del aprendizaje, problemas de
condicion fisica, etc. los cuales no son raros en ninos sin DM. No obstante, el diagndstico genético de
DM puede resultar en diferencias significativas en cuanto al enfoque terapéutico, por ejemplo muerte
subita potencialmente prevenible. Como resultado, existe un debate importante sobre si realizar o no
pruebas de deteccidén en ninos asintomaticos. Algunos paises han establecido precedentes legales al
respecto y, por lo tanto, es aconsejable consultar con un asesor genético.

Recomendaciones

1. Derive a todos los pacientes con distrofia miotdnica congénita y de ninez asi como a sus padres
a asesoria genética (consulte nsgc.org para encontrar derivaciones en Estados Unidos) y para
evaluar a los padres de un diagnostico de DM1

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

3. Asegure que la asesoria genética para las familias afectadas proporcione informacion sobre:
a. El patron genético de la enfermedad (herencia autosomal dominante)

b. La amplia variabilidad en el &mbito y gravedad de los sintomas de DM1, incluso dentro de la
misma familia

c. La posibilidad de cambios en el ambito y gravedad de sintomas a lo largo del tiempo

d. La alta probabilidad de que la mutacidn se expanda y la enfermedad se vaya haciendo mas
severa a medida que pasa de generacion en generacion (anticipacion) y a medida que los
pacientes envejecen

e. La posibilidad de una madre afectada minimamente que da a luz a un infante afectado de
manera severa - Opciones de planificacion familiar
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Ayude a los portadores de la mutacién a informar a sus parientes cercanos sobre la posibilidad
de que también puedan haber heredado los riesgos y repercusiones de DM1, aun si ellos o sus
descendientes son asintomaticos en la actualidad

No utilice los numeros de repeticiones CTG, si se encuentran disponibles, para consejeria o
prondstico genético, ya que deben ser discutidos con un asesor genético

Advierta a los padres de un nino con distrofia mioténica que tienen un 50% de riesgo de
tener otro nino con DM1, y que la experiencia clinica sugiere que es probable que en futuros
nacimientos tengan también comienzos congénitos o en la nifiez

Sugiera que los padres consideren fertilizacion in vitro con un diagndstico preimplantacion para
prevenir la transmisién de DM1, o que consideren otras alternativas para expandir la familia

Si la familia y el médico estan considerando realizar una prueba de deteccién a un nino
asintomatico, recomiende que todos los individuos se sometan a una sesion de consejeria antes
de realizar la prueba y al momento de revelar el resultado. La consejeria deberia incluir al nifo,
los padres, al médico del nino, un asesor genético y, si es necesario, a un psicologo. Esto puede
ser complicado y disuadir una prueba informal; por lo menos considere esta estrategia para
casos criticos

Prestar atencion a DMIC

El tamano de la repeticion es a menudo de tamano considerable (tipicamente >1000
repeticiones) pero como se mencionaba anteriormente (en el punto 5), el tamano de repeticiones
completamente aislado no puede ser utilizado para determinar si un nino tendra DMC o qué tan
severos seran sus sintomas

Una vez que una familia ha tenido un nino con DMC, existe un riesgo incrementado de que el
préximo nino también tenga DM1 de forma congénita
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Consideraciones para cuidado general

Atencion neonatal

Antecedentes

Las mujeres con DM1 pueden sufrir un embarazo, labor y alumbramiento complicado, incluyendo un
parto prematuro o labor prolongada que puede tener un impacto en el recién nacido. Ademas, el bebé
puede nacer con comienzos congénitos de DM1, con severas complicaciones neonatales, que incluyen
anomalias respiratorias y para tragar (consulte Diagnéstico y clasificacion, y Asesoria genética).

El diagndstico genético prenatal y de preimplantaciéon (PGD, por sus siglas en inglés) puede ser una
opcién para padres que estan tratando de evitar la transmision de la mutacidén genética a sus nifos.
Saber si un pre neonato esta en riesgo de DMC permite ademas que los padres y el equipo obstetra se
preparen para el nacimiento del bebé afectado por DM1.

Los infantes con comienzos congénitos de DM1 pueden presentar los siguientes signos prenatales y
neonatales de variada gravedad:

e Polihidramnios debido a dificultades para tragar dentro del utero

e Movimiento fetal reducido

e Mala alimentacion al nacer, con posible necesidad de alimentacion enteral

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

e Bajo tono muscular y carencia de movimiento fetal, que a menudo se denomina como hipotonia o
sindrome del infante flacido

e Pie zambo y otros problemas de articulaciones como artrogriposis (contracturas articulares
multiples)

e Acumulacién anormal de liquido en el cuerpo
e Ventriculos cerebrales agrandados (ventriculomegalia o incluso hidrocefalia)

Recomendaciones

1. Un obstetra de alto riesgo deberia proporcionar atencion obstétrica prenatal para las madres de
las que se sabe o se sospecha que estdn embarazadas con un infante con DM1

2. Un especialista pediatrico o neonatal deberia estar presente durante el parto si se sabe que la
madre tiene DM1, o si se sabe o se sospecha que el infante tiene DM1

3. Se recomienda una consulta de cuidado intensivo neonatal para neonatos de los que se sabe o se
sospecha que tienen DM1
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Prestar atencion a DMC

Los ninos con DMC a menudo necesitan manejo en una UCIN que pueda proporcionar apoyo
alimentario y respiratorio, asi como una variedad de especialistas y consultores neonatales
que puedan manejar problemas genéticos, respiratorios, ortopédicos, gastrointestinales,
neuromusculares, neuroquirurgicos y cardiacos

El apoyo respiratorio deberia ser manejado a través de intubacion endotraqueal o suplementada
con maniobras no invasivas segun lo indique la severidad de la insuficiencia respiratoria.Ya que
la funcion respiratoria de la mayoria de los infantes con DMC mejorara con la edad, deberia serles
proporcionado un ensayo de ventilacion adecuado

El destete del apoyo ventilatorio puede ser mucho mas lento de lo que seria en los casos de otros
trastornos como prematuridad y neumonia. El uso de un protocolo de asistencia para el musculo
respiratorio con tos asistida de forma manual y mecanica (para revertir la disminucion de la
saturacion de oxihemoglobina asociada con la mucosidad de las vias respiratorias) y ventilacién
con presién positiva no invasiva si es necesario, con un destete de apoyo gradual, es por lo tanto
recomendado por encima de una estrategia de destete convencional

El apoyo alimentario deberia ser manejado a través de un tubo nasogastrico inicialmente, ya que
la funcién alimentaria de muchos ninos con DMC mejorara con el tiempo. La colocacién de una
sonda de gastrostomia para alimentacion a largo plazo se justifica para aquellos pacientes que no
muestran mejoria dentro de un mes de vida, con correccion si es necesario debido a prematuridad

Monitorice las contracturas de articulaciones y otras complicaciones ortopédicas y derive a
ortopedia y/o fisioterapia

Prevenga lesiones por presion de piel reposicionando con frecuencia y evitando puntos de presion
en cunas o asientos para el vehiculo en infantes con movimiento reducido por causa de debilidad
severa

Optimice el desarrollo social y cognitivo utilizando una atencién de desarrollo apropiada para la
edad y programas de estimulo infantil

Monitorice la circunferencia de la cabeza para identificar hidrocefalia

Derive a los pacientes a asesoria genética y servicios de planificacion familiar para decisiones
sobre futuros y subsecuentes embarazos

Implemente una planificacion integral de alta para asegurar que todos los servicios necesarios (i.e.
servicios de desarrollo infantil) y equipo (i.e. asientos infantiles para el vehiculo) se encuentren en
lugar y las citas de seguimiento sean agendadas

Derive a una clinica pediatrica neuromuscular multidisciplinaria al dar el alta de la unidad neonatal
para el manejo de los multiples problemas con los que se enfrentaran los ninos con DMC
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Consideraciones para cuidado general

Manejo y consejeria para el cuidado paliativo

Antecedentes

Las personas que cuidan de los neonatos que sufren de DMC pueden enfrentarse a tremendas
decisiones sobre atencion médica, incluyendo opciones de soporte vital. Los ninos con DMC pueden
tener una recuperacion sorpresivamente fuerte después de un periodo critico prolongado en la etapa
neonatal, y esta informacion deberia ser comunicada a la familia. Es importante ofrecer a las familias
orientacion anticipada para que revisen la historia natural de DMC, qué opciones y elecciones se
encuentran a su disposicion para el manejo médico, y asi también las complicaciones que se suscitan
durante una admision a la UCIN. Deberian ser discutidas las opciones de mantencion nutritiva a través
de un tubo alimentario enteral, la asistencia de funcion respiratoria a través de ventilacion asistida vy el
tratamiento de hidrocefalia progresiva.

Tenga esta conversacion lo antes posible para promover el conocimiento de los cuidadores y del
equipo médico sobre las opciones disponibles y sus efectos sobre cada persona involucrada.
Reconocer la posibilidad de una carga significativa para el cuidador es una discusion abierta que
también ayudara a orientar la toma de decisiones.

Recomendaciones

Los médicos y profesionales de salud al cuidado de pacientes con DMC que requieren de importantes
terapias para sostener la vida, como ventilacion invasiva, deberian dar los siguientes pasos para
promover la atencion paliativa y fomentar las voluntades anticipadas

1. Recomendar la introduccién de atencion paliativa al momento del diagndstico y durante intervalos
regulares a continuacion. Un equipo pediatrico de atencién paliativa deberia ser consultado, si se
encuentra disponible

2. Reconocer y abordar la carga para el cuidador, tenga o no DM1, ofreciendo cuidado de relevo o
medidas equivalentes para mejorar el apoyo familiar. Atender el dolor emocional de los pacientes
y sus familias y ofrecer consejeria segun sea apropiado

3. Establecer un plan de emergencia para atencién médica y voluntades anticipadas con la familia

Prestar atencion a DMIC

* Presente el concepto de la historia natural de DMC como una mejora progresiva de fuerza
muscular en la ninez, pero que las complicaciones de DMC pueden ser criticas y conllevar un alto
riesgo de mortalidad, particularmente durante el primer ano de vida

e Cree un ambiente de toma de decisiones compartida con las familias de modo que desarrollen su
propia conciencia sobre el prondstico y puedan aceptar decisiones dificiles

e [Informe a las familias y cuidadores que la ventilacidén invasiva y no invasiva, ademas de la
nutricion a través de sondas de gastrostomia, son elementos aceptables para el cuidado de
pacientes con DMC
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Consideraciones para cuidado general

Cirugia y anestesia

Antecedentes

Los pacientes con DM1, incluyendo nifos con DM1, tienen muchas mas probabilidades que la
poblacion general de sufrir reacciones adversas a medicamentos utilizados para anestesia y analgesia.
Es posible que los ninos se sometan a sedaciones para una gama mas amplia de problemas médicos
que los adultos, y sedacidon profunda para procedimientos como exdmenes dentales, resonancias
magnéticas y otras pruebas de diagndstico, exdmenes oculares, etc. Los pediatras generales deberian
por lo tanto, advertir a los pacientes y a sus familias que cualquier sedacién deberia ser tratada con
precaucion y que toda persona que administre un anestésico o sedacion debe estar al tanto del
diagnostico de DM1, incluyendo subespecialistas como dentistas, radidlogos, etc.

Las interacciones del sistema cardiaco, respiratorio, muscular y nervioso central en pacientes con

DM1 puede 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. Una guia para el manejo periquirirgico ha sido puesta a disposicién
de adultos por la Fundacién Distrofia Miotonica (MDF). Consulte la guia Recomendaciones para

el Manejo de la Anestesia en los Pacientes con Distrofia Miotdnica en https://www.myotonic.org/
anestesia

Los riesgos anestésicos de preocupacién para ninos con DM1 incluyen lo siguiente:
e Defectos de conduccion cardiaca y arritmias posiblemente fatales
e Insuficiencia de ventilacion y mala proteccion de las vias respiratorias

e Dismotilidad gastrointestinal que con frecuencia resulta en pseudoobstruccion y puede llevar a
aspiracién

e Respuestas erraticas a 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 masetero e hiperkalemia)

e Sensibilidad prolongada e intensificada a sedativos y analgésicos, resultando en serias
complicaciones durante el periodo postanestésico. El riesgo de aspiracién y de otras
complicaciones postanestésicas se ve aumentado debido a los siguientes efectos inducidos por
drogas:

a. Reduccidn en el nivel de consciencia
b. Debilidad ventilatoria exagerada
c. Disfuncién faringea con una reduccién en la proteccion de las vias respiratorias

d. Dismotilidad gastrointestinal y una posible pseudoobstruccién
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Recomendaciones

1. Consulte la guia Recomendaciones para el Manejo de la Anestesia en los Pacientes con Distrofia
Miotdnica en https://www.myotonic.org/anestesia

2. Informe a todos los cuidadores que cualquier profesional clinico que administre o prescriba un
anestésico debe estar al tanto del diagnéstico de DM1 y de los impactos de sedacidon en pacientes
con DM1

3. Cuando sea posible, combine los procedimientos bajo una sola sedacién

4. Organice una visita preanestésica para cualquier nifo que contemple una sedacion profunda
durante una prueba de diagndstico, procedimiento o cirugia. Si es posible, incluya a un
neumologo con experiencia en enfermedades neuromusculares durante la visita

5. Considere derivar a un especialista en vida infantil o programa similar que se especialice en la
reduccion de ansiedad en nifos que se someten a un procedimiento quirurgico

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

7. Monitorice por mas tiempo de lo tipico después de una sedacidn, incluso en casos leves de DM1,
para asi detectar cualquier evento adverso de gravedad todavia en el hospital

8. Proporcione brazaletes o tarjetas de billetera a los pacientes con DM1

Prestar atencion a DMIC

e Los ninos con DMC, en comparaciéon con personas con comienzos en la ninez o adultez, se
encuentran a un riesgo incrementado de complicaciones por anestesia debido a las implicaciones
respiratorias
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Enfoque de manejo basado en sistemas

Manejo respiratorio

Antecedentes

La mayoria de los ninos con comienzos de distrofia mioténica en la ninez tienen una funcién
respiratoria normal y pocos problemas respiratorios. No obstante, el espectro de gravedad es amplio,
y algunos ninos con DM1 pueden tener problemas respiratorios significativos como resultado de
debilidad muscular del diafragma, musculos abdominales e intercostales. La debilidad y miotonia de
estos musculos puede conducir a una fuerza ventilatoria precaria y resultar en bajo nivel de oxigeno
en la sangre y en niveles elevados de dioxido de carbono en la sangre. Los pacientes con DMC son
tipicamente muy débiles, y la insuficiencia respiratoria en el periodo neonatal es a menudo una
caracteristica presente y una causa significativa de morbilidad. Consulte Atencion neonatal referente a
problemas de ventilacion en un recién nacido.

La debilidad de los musculos inspiratorios y espiratorios y de los musculos faciales a menudo reducen
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 somnolencia diurna excesiva (SDE) y la insuficiencia respiratoria son comunes en DM1 y ambas
reducen significativamente la calidad de vida. Es posible que haya una superposicion de causas,
pero algunas fuentes creen que SDE en DM1 se debe en su mayoria a la implicacion del sistema
nervioso central y que la insuficiencia o falla respiratoria es mayormente debido a la debilidad
muscular respiratoria. Aun asi, el flujo insuficiente de aire durante el sueno puede contribuir al sueno
interrumpido y a la fatiga diurna excesiva. El sindrome de las piernas inquietas también es muy
comun en ninos con DM1 y deberia ser considerado durante la evaluacion.

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Signos de problemas respiratorios en ninos con distrofia miotdnica, incluyendo tos no
productiva, infecciones pulmonares recurrentes, ortopnea, disnea, sueno precario, dolores de
cabeza matinales, apnea, fatiga y ronquidos

Qué pruebas realizar:

a. Capacidad vital forzada (FVC, sigla en inglés) y volumen de espiracion en un segundo (FEV1,
sigla en inglés) en posicion sentada y supina, para un estudio con exactitud si el nifo tiene
edad suficiente para cooperar (por lo normal alrededor de los 5 anos). Considere utilizar una
mascarilla si el sello labial no es ideal o si el nino carece de control muscular

b. Prueba de presién inhalatoria nasal (SNIP, por su sigla en inglés) si un FVC es dificil de obtener

c. Oximetria nocturna si hay ronquidos, sueno nocturno interrumpido, dolores de cabeza
matinales o somnolencia diurna excesiva

d. Flujo espiratorio maximo durante la tos
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Una polisomnografia (estudio del suefo) si se presentan sintomas como ronquidos, sueno
nocturno interrumpido, dolores de cabeza matinales o somnolencia diurna excesiva

Capacidad de eliminacidn y otras evaluaciones respiratorias antes de una cirugia; si es
necesario, la adaptacidon a ventilacién nocturna no invasiva o a dispositivos para ayudar a toser
también deberian ocurrir previo a una intervencion quirdrgica (consulte Cirugia y anestesia)

Como tratar:

a.

Vacunas contra la influenza y neumonia streptococcus (pneumococcus). Para los infantes se
recomienda ademas una profilaxis de VRS

Los pacientes que sufren de infecciones respiratorias deberian ser tratados a la brevedad
posible utilizando terapias médicas estandares, ademas de asistencia con tos respiratoria
y ventilacién mecanica (dentro de lo necesario). Obtenga consultas a través de grupos de
medicina para terapia respiratoria y terapia pulmonar

Técnicas de asistencia para la tos (i.e. retener el aliento, compresiones abdominales y
dispositivos de asistencia para la tos) para pacientes con DM1 que padecen de tos no
productiva y durante infecciones de pecho y periodos perioperatorios

Ventilacion con presion positiva no invasiva (NIV, por su sigla en inglés) para insuficiencia
respiratoria en pacientes con debilidad muscular respiratoria y trastornos respiratorios
relacionados con el sueno. La ventilacion 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). En este caso, NIV se refiere especificamente a
una maquina BiPAP, pero un CPAP es una alternativa adecuada, si fuera necesario

Oxigeno suplementario con precaucién y solo junto a la ventilacion no invasiva (consulte
Cirugia y anestesia)

Dispositivos de alerta para emergencias médicas o tarjetas de billeteras

Prestar atencion a DMIC

Los nifnos con DMC que permanecen en ventilacion de traqueostomia a largo plazo a menudo
mejoran su fuerza espiratoria con el tiempo y solo luego de una concienzuda consideracion

con el equipo multidisciplinario, incluyendo neurologia, respirologia, ENT y la familia se puede
considerar decanular una traqueostomia. Deberia considerarse el control de las vias respiratorias,
la frecuencia de infecciones respiratorias, la capacidad para tolerar una mascarilla facial o nasal
para NIV y el cumplimiento y cooperacion con la terapia pulmonar de mantenimiento como
asistencia para la tos, retencién de aliento, etc. Pruebas de hipoventilacién durante el suefo deben
realizarse previo a la decanulacion

Para ninos con DMC que permanecen en ventilacidén invasiva o no invasiva, es recomendado un
manejo continuo llevado a cabo por un neumologo y otorrinolaringdlogo pediatrico
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Enfoque de manejo basado en sistemas

Manejo cardiovascular

Antecedentes

Las patologias cardiacas relacionadas con DM1 se manifiestan predominantemente como arritmias
debido a las anomalias progresivas en el sistema de conduccién del corazdon. Algunas presentaciones
clinicas pueden incluir: presincope, sincope, palpitaciones, disnea y, rara vez, dolor de pecho o muerte
repentina por paro cardiaco. La muerte cardiaca subita es una de las causas de muerte mads comunes
en adultos con DM1. Las bradiarritmias (arritmias que causan una desaceleracién del ritmo cardiaco)
no estan reportadas en la literatura bajo los diez afos. En raros casos se han reportado taquiarritmias
de gravedad de muerte en pacientes tan jovenes como de diez anos. Aunque los nimeros exactos de
muerte cardiaca subita en ninos con DM1 o DMC son desconocidos, se piensa que son muy bajos.

Es de suma importancia evaluar la gravedad de cualquier alteracion en el ritmo cardiaco a través

de un electrocardiograma de 12 derivaciones (ECG), ademds de un monitoreo a largo plazo de

ECG ambulatorio. Los estudios seriados de ECG son Utiles para seguir la progresion de anomalias

en el sistema de conduccién a lo largo del tiempo, ya que a menudo son asintomaticas. Las
recomendaciones del implante de un marcapasos de prevencién pueden basarse en cambios seriados.
Aunque los ninos se encuentran a minimo riesgo de muerte subita debido a taquiarritmias, no

existe necesariamente una anomalia o bradiarritmia consistente en ECG que haya sido relacionada
con eventos cardiacos. Los resultados de ECG, por lo tanto, pueden ser normales precediendo una
muerte subita por taquiarritmia. La muerte subita en nifos ha sido descrita siguiendo procedimientos
quirdrgicos y enfermedades graves, y por lo tanto, el monitoreo en el hospital puede ser apropiado en
estas situaciones.

Recomendaciones
General:

a. Inste el uso de dispositivos de alerta para emergencias médicas para identificar un diagndstico
de DM1 vy el riesgo de arritmias

b. Informe alas familias acerca de los riesgos de arritmias y disfuncion cardiaca y sobre la
importancia de atencién médica inmediata si se observan sintomas (i.e. palpitaciones,
presincope, sincope, disnea, dolor de pecho y fatiga sin explicacion)

Qué buscar:

a. Sintomas que representen arritmias. Evalie con un ECG y funcidn sistélica ventricular en una
ecocardiografia si hay sintomas de bradicardia sinusal, bloqueo cardiaco, fibrilacion auricular y
aleteo o taquicardia ventricular

b. 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 electrofisiélogo con
conocimientos sobre manifestaciones cardiacas en DM1

c. Pacientes con DM que experimenten palpitaciones, mareos, sincope, ritmo no sinusal, intervalo
PR >240 ms, duracion QRS >120 ms o bloqueo auriculoventricular de segundo o tercer grado de
modo que puedan ser evaluados por lo menos anualmente y también ser considerados para un
estudio de electrofisiologia invasiva para un posible implante de marcapasos o ICD
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Qué pruebas realizar:

a. Implicacién cardiaca; un electrocardiograma de 12 derivaciones deberia ser realizado
al momento de diagnosticar DM1. Si el resultado es normal y el paciente permanece
asintomatico, un ECG deberia realizarse de manera anual. Investigue en mayor profundidad si
el paciente es asintomatico

b. Arritmia pasajera a través de un monitoreo ambulatorio de Holter-ECG de 24 a 48 horas. Un
monitoreo mas largo si el ECG de 12 derivaciones es anormal o si el paciente tiene sintomas
que sugieren una arritmia

c. Evaluacién cardiaca con examen, ECG, ecocardiografia y monitoreo electrocardiografico
ambulatorio deberian ser realizados al momento de diagnosticar DM, independiente al nivel de
sintomas

d. Para pacientes con DM que presenten una fraccion de eyeccion del ventriculo izquierdo normal
y sin evidencia de sintomas como los descritos anteriormente, es razonable reevaluar a través
de exdmenes, ECG y monitoreo electrocardiografico ambulatorio anualmente y a través de una
ecocardiografia cada 2 a 4 ahos

e. Parajévenes pacientes con DM1 pueden ser consideradas pruebas de estrés con ejercicios
seriados y ECG con promediado de senal

Siempre deberia ser realizado un ECG antes de comenzar cualquier medicamento que pudiese causar
o exacerbar trastornos de conduccidn cardiaca (i.e. agentes antiarritmicos o medicamentos para el
tratamiento de TDAH). Un electrocardiograma deberia ser realizado subsecuentemente cada seis
meses después de la iniciacidon de la terapia. Es posible que el juicio clinico justifique un monitoreo de
holter o derivacion a cardiologia en esta situacion.

Como tratar:

a. Una evaluacion seriada de cardiologia clinica periodicamente; las consultas a especialistas en
cardiologia son esenciales para pacientes con electrocardiogramas anormales o con sintomas
cardiacos

Derive a:

a. Monitoreo cardiaco en el hospital para detectar arritmias si es admitido por un periodo mas
largo de lo tipico para procedimientos de seguimiento quirdrgico

b. Monitoreo cardiaco en el hospital si es internado debido a una enfermedad o infeccién de
gravedad

c. American Heart Association (AHA) Management of Cardiac Involvement Associated With
Neuromuscular Diseases: A Scientific Statement From the American Heart Association
2017 (Manejo de la implicacién cardiaca asociada con enfermedades neuromusculares:
una declaracion cientifica de la Asociacion Americana del Corazén) y las pautas de ACC
(American College of Cardiology) AHA (American Heart Association))/ESC (European Society
of Cardiology) para Management of Patients with Ventricular Arrhythmias and the Prevention
of Sudden Cardiac Death (Manejo de pacientes con arritmias ventriculares y la prevencion de
muerte subita cardiaca) seccion sobre problemas pediatricos 13.4.
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Enfoque de manejo basado en sistemas

Debilidad del musculo esquelético,
complicaciones ortopédicas, y rehabilitacién

Antecedentes

La debilidad del musculo esquelético no es usualmente la caracteristica principal de DM1 con
comienzo en la ninez pero puede ser limitante a nivel funcional en aquellas personas que padecen de
DMC. Los ninos con DMC sufren de retraso en la motricidad gruesa, pero la gran mayoria logra una
ambulacién independiente. Los ninos con DMC tienen una mejoria de funciones motrices durante los
primeros anos de vida, incluso aquellos con hipotonia profunda al nacer. Se benefician del fomento de
la funcidn motriz a través de terapia y otras actividades.

La debilidad y atrofia de los musculos mandibulares y faciales tiene el mayor impacto funcional y
resulta en un nimero de manifestaciones:

e Reduccién de expresion facial

e Debilidad de los musculos faciales, palatales y de la lengua, que conduce a disartria, disfagia, y
rigidez mandibular

e Debilidad de musculos de los parpados, que conduce a parpados caidos (ptosis de parpados)

Complicaciones ortopédicas pueden ocurrir en ninos con DMC. La complicacién mdas comun es talipes
equinovaro, aunque los ninos pueden desarrollar contracturas de rodilla o cadera y escoliosis.

Recomendaciones
Qué buscar:
a. Necesidades tempranas de fisioterapia, terapia ocupacional y del habla y con especial atencién a:

i. Preocupaciones sobre la alimentacion y disfagia
ii. Retraso en la motricidad gruesa
iii. Debilidad en la motricidad gruesa y fina
iv. Disartria y posibles necesidades de comunicacién aumentativa y alternativa (CAA)
v. Retraso en la adquisicién del lenguaje
b. Escoliosis; si es necesario, considere 6rtesis o derivacion a un cirujano ortopédico

c. Dientes apinados que pueden beneficiarse de un tratamiento ortodoncico. El objetivo de este
tratamiento es facilitar la higiene oral. Los cuidadores deberian recibir asesoria para mantener
la higiene oral proactivamente
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Como tratar:

a. Correccién quirdrgica de talipes equinovaro u otras contracturas temprano en la evaluacién si
estos cambios impiden la alineaciéon bioquimica apropiada para la movilidad, causan dolor o
limitan la movilidad funcional

b. Terapia del habla enfocada en el habla, lenguaje y comunicacion desde una edad muy
temprana

c. Terapia de comunicacion aumentativa y alternativa (CAA) individualizada para sus capacidades
linguisticas y cognitivas dentro de lo apropiado o necesario

Prestar atencion a DMIC

Los recién nacidos con DMC a menudo tienen dificultad para alimentarse y debe considerarse una
nutricion alternativa. Después de un ano de haber estado trabajando activamente con un terapeuta
del habla o terapeuta ocupacional, la mayoria de los nifos pueden por lo general comenzar una
alimentacion PO

Los ninos con DMC experimentan una mejoria progresiva en su fuerza proximal por lo menos
hasta la adolescencia, por lo tanto, deberian ser animados a participar en actividades fisicas

Debe observarse una evaluacion de artrocinematica articular y amplitud de movimiento para
manejar el desarrollo de contractura articular

La prevencién de contracturas articulares es clave en el manejo y deberia ser monitoreada
de cerca con un inicio temprano de estiramiento. El tratamiento de talipes equinovaro y otras
contracturas articulares deberia incluir un régimen inicial de estiramiento y 6rtesis de tobillo
adecuado (para el talipes equinovaro). Puede considerarse una escayola en serie
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Enfoque de manejo basado en sistemas

Miotonia del musculo esquelético

Antecedentes

Miotonia, es decir, una contracciéon 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 muchos pacientes con DM1 presentada en la adultez pero es poco comun
en pacientes jévenes con DM1. En algunos pacientes de ninez avanzada o en la adolescencia, la
miotonia puede volverse problematica. La miotonia puede contribuir a rigidez muscular, dolor, agarre
prolongado de la mano, dificultades para hablar y tragar y problemas gastrointestinales.

La miotonia en DM1 es méas prominente en los musculos del antebrazo y los dedos de la mano, donde
causa el agarre sostenido (“bloque 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 del musculo facial, de la lengua, musculo mandibular, del eséfago y de la faringe y miotonia
de los musculos respiratorios puede conducir a una fuerza respiratoria débil y bajos niveles de
oxigeno en la sangre.

La miotonia del agarre puede ser observada pidiendo que el paciente agarre los dedos del médico

y que luego relaje la mano después de sostener el agarre; los musculos de la mano tipicamente
demoraran por lo menos 20 segundos en relajarse por completo. La miotonia de percusion puede ser
demostrada a través de una contraccidon sostenida después de que el musculo del paciente haya sido
percutido con un martillo de reflejo. La miotonia eléctrica también puede ser demostrada a través de
secreciones espontaneas 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 mas pronunciada
después del descanso. Su mejoria a través de la actividad muscular se conoce como fenémenos de
“calentamiento”

Los medicamentos que afectan los canales de iones, como la mexiletina (Mexitil), pueden mejorar
la miotonia, aunque su potencial de causar arritmias cardiacas debe sopesarse con sus posibles
beneficios

Recomendaciones
Qué buscar:

a. Un relajo demorado después del agarre o percusién y dificultades relacionadas con actividades
cotidianas, deficiencia progresiva del habla o sintomas profundos de intestino irritable

Como tratar:

a. Mexiletina (Mexitil) si la miotonia estd demostrada y esta perturbando al paciente.Ya que la
mexiletina es un antiarritmico, realice un electrocardiograma (ECG) antes de usar, a los tres
meses de haber comenzado la terapia y luego en intervalos seriados. Instruya al paciente
para que evite dispepsia y “sensaciones de mareo” pasajero asociados con el tratamiento de
mexiletina tomandola con alimentos para extender la absorcién y reducir el nivel maximo en
la sangre
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Enfoque de manejo basado en sistemas

Manejo ocular y auditivo

Antecedentes

Las manifestaciones oculares principales y clinicamente relevantes en DM1 congénito y con
comienzo en la ninez pueden incluir hipermetropia, ptosis de parpados, cierre incompleto de
parpados, estrabismo y otras anormalidades en el movimiento del ojo. Las cataratas, aunque son una
preocupacién comun en adultos, casi nunca son vistas en ninos.

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

Las infecciones oticas durante la infancia manifestadas como infeccion del tracto respiratorio superior
son frecuentes, y los pacientes requieren generalmente de intervenciones quirurgicas, como una
timpanostomia uni o bilateral.

Como descrito en la literatura, los pacientes adultos pueden tener “presbiacusia precoz’, pérdida
auditiva de alta frecuencia y disfuncion vestibular como manifestacion de disfuncién coclear/
vestibular, sin embargo ninguna de estas ha sido demostrada en DM1 con comienzo en la ninez o DMC.

Recomendaciones
Qué buscar:
a. Audiometria de base LETTERS, especialmente a edad escolar
b. Senales de infecciones del tracto respiratorio superior, especialmente cuando se manifiesta
como una otitis media y proporcionar un tratamiento apropiado segun sea necesario.
Recomiende a los padres que se mantengan atentos a los sintomas
Queé pruebas realizar:
a. Senales de estrabismo u otras desalineaciones oculares usando una prueba de tapary

destapar. La mirada desconjugada persistente en la infancia puede provocar ambliopia

b. Ptosis de parpados; si la ptosis se hace grave e interfiere con la visién, 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

Derive a:
c. Un optometrista para un examen al momento del diagndstico y a continuacion por lo menos
una vez al ano para identificar hipermetropia, astigmatismo, estrabismo

d. Un ENT si el paciente presenta infecciones de oidos frecuentes

e. Un oftalmélogo para seguimientos regulares si hay anormalidades en el movimiento del
ojo o debilidad de cierre de parpados que pongan la visidon en riesgo. Pueden considerarse
lubricantes oftalmicos para ojos secos
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Enfoque de manejo basado en sistemas

Manejo gastrointestinal y genitourinario

Antecedentes

Ya que tanto los musculos lisos como esqueléticos se encuentran involucrados en DM1, la disfuncion
en el tracto gastrointestinal (Gl) entero es un trastorno comun. Los ninos con DMC pueden tener

una profunda debilidad orofacial que puede impedirles la ingesta oral por lo que se requiere de

una sonda de gastrostomia. Esto mejorara con la edad, pero no completamente. Otros sintomas
gastrointestinales incluyen aspiracion, dolor abdominal e hinchazén. Puede ocurrir estrefimiento

y diarrea persistente, asi como incontinencia fecal, lo cual puede resultar en impactacioén fecal y
megacolon. Aunque los ninos con DM1 con comienzo en la nifiez no tienen problemas de alimentacion
neonatal, pueden experimentar cualquiera de los otros sintomas.

Los nifos pueden experimentar incontinencia urinaria y dificultad para aprender a ir al bano. Esto
podria resolverse total o parcialmente con la edad.

Recomendaciones
Como tratar:

a. Suplementos de fibra (mas de 8 gramos diarios) para ninos con estrenimiento o diarrea

b. Laxantes suaves para el estrenimiento:

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

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

iii. Metoclopramida (Reglan) para reducir sintomas de gastroparesia, pseudoobstruccién
y reflujo gastrico. No se recomienda el uso de largo plazo, ya que este medicamento
puede causar discinesia tardia

iv. Antibidticos para reducir la diarrea si se encuentra sobrecrecimiento bacteriano en el
examen de aliento

v. Deberia considerar la derivacidn a un gastroenterélogo para realizar una manometria
si el paciente no responde a las recomendaciones de primera o segunda linea
mencionadas

vi. Los aceites deben ser evitados

c. Puede considerarse la mexiletina en caso de diarrea o estrenimiento refractario (consulte
Manejo cardiovascular para ver las advertencias sobre la mexiletina)

Prestar atencion a DMIC

e Como mencionado en Atencion neonatal, los ninos con DMC pueden requerir de una sonda
alimentaria temporal. Si la disfagia persiste, considere nutricion enteral. Derive a terapia del habla.
Los ninos deberian ser reevaluados periddicamente para ver si la disfagia ha mejorado

e lLos ninos con DMC se benefician frecuentemente de una terapia para la disfagia. Con una terapia
agresiva para la disfagia, los ninos con DMC a menudo son capaces de recibir una alimentacion
PO dentro del primer ano de vida
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Enfoque de manejo basado en sistemas

Manejo de neurodesarrollo

Antecedentes

La discapacidad cognitiva puede ser un problema mayor en ninos y adolescentes con DM1, mientras
que los sintomas musculares pueden ser relativamente discretos o ausentes dentro de la forma de
comienzo en la nifez. La discapacidad intelectual (DI) severa o moderada, severos problemas con

las habilidades de adaptacion y una profunda disartria se asocian frecuentemente con DMC. En el
fenotipo de comienzo en la ninez, el DI fluctua desde un Cl moderado a subnormal con capacidades de
comprension verbal mas altas, pero capacidades organizacionales de percepcion reducidas y menor
rapidez de procesamiento. También han sido reportados déficits en atencion visual, capacidad visual
constructiva, asi como en memoria funcional, flexibilidad cognitiva y de planificacion.

Las principales manifestaciones conductuales encontradas en pacientes con DMC son trastornos
del espectro autista (TEA). La mayoria de los pacientes presentan problemas de comunicacion. Los
pacientes a menudo son descritos como amables, tranquilos, pasivos, de ritmo lento, pero con
facilidad para fatigarse y, a veces, con ansiedad social.

Los pacientes con DM1 de comienzo en la ninez son comunmente descritos como con trastornos por
déficit de atencion sin hiperactividad, ansiedad y alexitimia. TEA puede estar presente pero con menor
implicacion que en DMC. Los padres comunmente describen los sintomas de fatiga y somnolencia
diurna excesiva, las cuales pueden ser las causas principales de que la calidad de vida de pacientes
con DM1 con comienzo en la nifez sea afectada.

Los familiares y cuidadores de pacientes con DMC y DM1 con comienzo en la ninez, ademas de los
pacientes mismos, deberian ser advertidos de que DM1 también es un “trastorno mental” y que la
cognicidon y conducta a menudo se ven afectadas. Los aspectos cognitivos y de personalidad de DMC
y DM1 con comienzo en la nifiez se traslapan considerablemente con déficits en el funcionamiento
psicosocial (consulte Consideraciones psicosociales).

Es importante evaluar de manera exacta y dar seguimiento a las habilidades cognitivas, emocionales
y adaptativas de los ninos con DMC y DM1 con comienzo en la nifiez, debido al gran impacto que
pueden tener estos déficits en la vida diaria de los pacientes y sus familias.

Recomendaciones
Queé pruebas realizar:
a. Lafuerzay debilidad cognitiva en pacientes con DMC y DM1 con comienzo en la ninez a través
de pruebas neuropsicoldgicas:
i. Evaluacion psicométrica de la capacidad intelectual global y del funcionamiento
adaptativo

ii. Evaluacion de las funciones ejecutivas
iii. Evaluacion de cognicion social
iv. Evaluacion de la integracion visomotora y capacidad visoespacial

v. Evaluacion de la capacidad de lenguaje receptivo y expresivo
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vi. Evaluacion de somnolencia diurna excesiva (SDE)

vii. Evaluacién de discapacidades del aprendizaje (pruebas especificas para discalculia,
dislexia y dispraxia)

viii. Las evaluaciones deberian ser realizadas al momento del diagnostico, en el preescolar
si corresponde, y deberian ser repetidas segun el nivel de funcionamiento, de 2 a 3
veces antes de llegar a la edad adulta

ix. Problemas psiquiatricos o conductuales; derive pacientes a un profesional de atencién
de salud mental para realizar evaluaciones de trastornos de espectro autista, trastornos
por déficit de atencion con o sin hiperactividad y otros problemas conductuales

Se debe enfatizar que la comunicacion entre el profesional de atencion médica y la escuela es crucial
para desarrollar estrategias educacionales y programas educacionales individualizados.

Como tratar:

a.

Psicoestimulantes si los déficits atencionales estan asociados con un nivel de fatiga
discapacitante o con somnolencia diurna excesiva (consulte Somnolencia diurna excesiva)

Antidepresivos que potencian la serotonina si hay ansiedad excesiva u otros sintomas
psiquiatricos tratables

Programas especificos de remediacidon cognitiva para potenciar las habilidades sociales
(contacto visual, atencion conjunta, regulacion emocional) o eficacia de las funciones
ejecutivas (impulsividad, atencién, memoria funcional y flexibilidad mental) utilizando
software especifico (e.g. Cogmed®)

Remediacién de lenguaje y terapia de lectura ante la presencia de déficits cognitivos, incluso
en ninos con una inteligencia normal. Dichos déficits, incluyendo déficit de atencidn, fatiga y
discapacidad de construccién visoespacial, pueden resultar en dificultades para leer y escribir
y en discapacidad matematica
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Enfoque de manejo basado en sistemas

Manejo psicosocial

Antecedentes

Los ninos diagnosticados con distrofia mioténica tipo | (DM1) pueden presentar una gama de
complejas caracteristicas fisicas, cognitivas, conductuales y de personalidad que pueden tener un
impacto importante en el estado de desarrollo y calidad de vida de la ninez y durante la transicion
hacia la edad adulta.

DM1 puede dificultar seriamente las etapas de desarrollo de un nifo en el hogar, escuela y ambientes
comunitarios. Las relaciones importantes con amigos, familiares y otras personas alrededor del niho
pueden estar en riesgo de rupturas significativas. Un nino con DM1 puede irse sintiendo cada vez mas
estresado, aislado y vulnerable a medida que intenta progresar a través de los primeros anos y mas
alla.

Los ninos que viven con DM1 tienen altas probabilidades de ser parte de una familia afectada por
el mismo diagnéstico. Es posible que los nifios que tienen un padre afectado con DM no reciban
orientacion y un apoyo emocional o intelectual 6ptimo y pueden carecer de cuidados rutinarios y
atencion, todo lo cual puede ser desestabilizante.

Los ninos con DM1 pueden tener dificultades para lograr metas de desarrollo fisico y psicoldgico.
Escasas habilidades sociales y de comunicacién pueden ser causa de preocupacioén, junto a un nivel
educativo inferior a la media. Debido a la debilidad facial, los ninos pueden experimentar dificultades
de habla fluctuando de leves a profundas y puede que el habla de algunos nifos no se entienda en
absoluto. Las restricciones de comunicacién pueden afectar las relaciones sociales y la educacién.

Es probable que las instituciones educativas tengan un conocimiento limitado de la condicién vy, por
lo tanto, carezcan de las capacidades necesarias para lidiar con los asuntos de los pacientes. Los
educadores juegan un papel primordial en la vida de un nifo, y sin embargo pueden fallarle a un nino
con DM1 debido a las distintas carencias de recursos e informacién, y los ninos con DM1 pueden no
prosperar en los sistemas educativos.

Los ninos con DM1 pueden tener habilidades fisicas reducidas incluyendo baja resistencia, bajos
niveles de energia y altos niveles de fatiga. Estos sintomas pueden ser interpretados como pereza
general o falta de motivacion en el desempeno de actividades. Los nifios con DM1 pueden demostrar
malestar fisico a través de conductas inapropiadas, retraimiento social y/o escasas habilidades
sociales.

Los ninos con DM1 pueden tener problemas con la adquisicion de habilidades en un namero de
actividades del diario vivir, incluyendo manejo de continencia (habilidades higiénicas y para ir al
bano), vestirse/desvestirse y otros dominios de importante cuidado personal. Si no son abordados,
estos retrasos en las habilidades se pueden exacerbar con los anos y conducir a eventos inadecuados
con companeros, familiares y el personal del establecimiento.
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Recomendaciones
General:

a.

Los profesionales sanitarios tienen la responsabilidad de coordinar atencion especializada y
servicios de apoyo para ninos con DM1, monitoreando las disfunciones psicolégicas y sociales
y monitoreando el ambiente educativo y del hogar. La coordinacidn entre las agencias de
servicios sanitarios y sociales es esencial para asegurar un enfoque de cuidado consistente

Derive a:

a.

Terapia del habla y del lenguaje desde una edad temprana para manejar problemas para
tragar, déficits en lenguaje expresivo y receptivo y problemas de comunicacién

Servicios terapéuticos y psicoldgicos apropiados a una edad temprana para asegurar que los
ninos con DM1 alcancen su maximo potencial y aprendan estrategias de afrontamiento para
mas adelante en su vida. Las estrategias de participacion social pueden asistir a ninos con
DM1 para desarrollar confianza y autoestima

Servicios de cuidado y apoyo familiar a lo largo de la nifez con asistencia de cuidado social
cuando sea necesario. Las escuelas deberian recibir informacion especializada acerca del
cuidado y manejo de un nifio con DM1. Una consulta con un trabajador social o derivacion a
un administrador de casos de enfermeria también pueden ser de beneficio para los pacientes

Las agencias que proporcionan acceso a beneficios de discapacidad, vivienda adecuada y
estrategias y dispositivos de adaptacién a medida que la enfermedad progresa

Grupos nacionales y locales de apoyo especial para fomentar la participacién social de los
ninos y sus familias, y para brindar orientacidn, consejeria y participaciéon comunitaria
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Enfoque de manejo basado en sistemas

Somnolencia diurna excesiva

Antecedentes

La somnolencia diurna excesiva (SDE) y la fatiga pueden impactar de manera significativa la calidad
de vida de los ninos con DM1. Estos sintomas por lo general se desarrollan después de los 10 anos
y empeoran progresivamente con el tiempo. Los ninos pueden tener dificultad para prestar atencion
en la escuela y la necesidad de siestas puede restringir su capacidad participativa en actividades
extracurriculares.

Recomendaciones
General:

a. Eduque a los miembros de la familia y maestros acerca de las senales y los impactos de SDE,
incluyendo siestas prolongadas o quedarse dormido en la escuela

Qué pruebas realizar:

a. Apnea del sueno a través de una oximetria o polisomnografia nocturna

Como tratar:

a. Ventilacion con presion positiva si se estima que el sueno del paciente con DM1 esta
relacionado 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 la ventilacién asistida

b. Puede ser considerada una terapia estimulante con un psicoestimulante como modafinil
(Provigil), metilfenidato u otro similar si se sospecha de hipersomnia central (a menudo
dificultad para permanecer despierto en la escuela como indicador). Debe tomarse especial
precauciéon con ninos en quienes se han detectado arritmias cardiacas previamente (consulte
Manejo cardiovascular re: manejo de estimulantes)

c. Sindrome de las piernas inquietas, si se presenta, con pramipexol, gabapentina u otro
medicamento comun, aunque debe evitarse el uso de benzodiazepinas por causa de su
efecto sedativo
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Enfoque de manejo basado en sistemas

Endocrino y metabdlico

Antecedentes

Las manifestaciones endocrinas (insuficiencia de estradiol y resistencia a insulina) de la enfermedad
se encuentran bien descritas en adultos con DM1, pero rara vez han sido reportadas en ninos.

La criptorquidia presente en la hipotonia neonatal es reportada con frecuencia durante los primeros
anos de vida de pacientes con DMC de sexo masculino, y puede ser la manifestacion prenatal de una
testosterona sérica baja.

Existen informes que describen la presencia de disfuncidn tiroidea en la nifez, pero no como

una comorbilidad comun en pacientes con DMC o DM1 con comienzo en la ninez. Los pacientes

con DMC y con comienzos en la ninez pueden desarrollar resistencia a insulina, hipotiroidismo,
hiperparatiroidismo, hipogonadismo hipogonadotrépico y otros sintomas endocrino metabdlicos con
comienzos en la edad adulta.

Recomendaciones
Qué buscar:
a. Insuficiencia gonadal y complicaciones del sistema reproductivo a través de un examen fisico

minucioso

b. Amenorrea o dismenorrea en pacientes de sexo femenino; y disfuncidn eréctil en pacientes de
sexo masculino

Qué pruebas realizar:

a. HbA1cy 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 hay sospecha clinica o
desarrollo de sintomas

b. Lipidos en sangre en ayunas, glucosa en plasma, enzimas del higado, niveles de bilirrubina y
Gamma-glutamil transpeptidasa (GGT) al comienzo
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Enfoque de manejo basado en sistemas

Recomendaciones generales

Registro de derivaciones de pacientes y enfermedades

Los registros neuromusculares generales y especificos de DM1 sirven multiples propdsitos que
pueden ser Utiles para los pacientes y para la comunidad entera. Aunque los registros individuales
contienen propdsitos discretos, lo siguiente puede ser logrado a través de un registro bien
implementado:

e Educacion y comunicacién a lo largo de una comunidad o regién

e Diseminacion de informacidn acerca de estudios investigativos para los cuales pueden calificar
algunos pacientes

e Coordinacion de proyectos de investigacién y planificacién para ensayos clinicos

e (Captura de datos clinicamente importantes sobre la historia natural de la enfermedad
* Mejora de la atencion clinica

Cuando derive a un registro, tenga lo siguiente en mente::

e Protecciones, mecanismos y politicas de privacidad del paciente

e Propiedad, gobernanza y supervision del registro

e Objetivos del registro

Para obtener una lista de registros de DM1 consulte MDF (www.myotonic.org) o TREAT-NMD
(http://www.treat-nmd.eu/resources/patient-registries/list ) o al grupo regional de defensa del
paciente con DM1.

Tarjetas y brazaletes de alerta para emergencias médicas

Ya que DM1 es multisistémico y conlleva el riesgo de muerte cardiaca subita, todos los pacientes
deberian usar un brazalete o tarjeta de alerta médica, los cuales se encuentran generalmente
disponibles a través de organizaciones locales de defensa de pacientes y en linea.
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