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Resumen 

Introducción: La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) y la Atrofia Muscular Espinal (AME) son enfermedades neuro-
musculares genéticas poco comunes pero graves en la población pediátrica con alta carga de morbilidad y mortalidad. 
A pesar de avances en su comprensión y búsqueda de opciones terapéuticas dirigidas, persisten vacíos en la detección 
oportuna, caracterización, seguimiento de pacientes, búsqueda activa de portadores y en algunos países de Lati-
noamérica sin tamización neonatal. Objetivo: Caracterizar clínica, paraclínica, imagenológica y molecularmente pa-
cientes con diagnóstico presuntivo y confirmado de distrofia muscular de Duchenne (DMD) y Atrofia Muscular Espinal 
(AME) atendidos en un centro pediátrico de referencia y excelencia del Suroccidente Colombiano. 

Materiales y Métodos: Estudio observacional de corte transversal en pacientes menores de 18 años con diagnósticos 
CIE-10 relacionados con DMD y AME. Los datos se exportaron a una matriz de Excel en Office 365 versión 2403, y luego 
a IBM SPSS versión 29 para realizar un análisis univariado, se emplearon medidas de tendencia central y dispersión para 
variables numéricas, considerando su distribución, y frecuencias absolutas y porcentajes para variables cualitativas. 

Resultados: Tras revisar 954 historias clínicas pertenecientes a un centro de atención pediátrica en el Suroccidente Co-
lombiano entre los años 2015 - 2021, se identificaron 422 casos relacionados a Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) y 
Atrofia Muscular Espinal (AME); excluyendo duplicados y registros no relacionados, de estos, se seleccionaron aleatoria-
mente 99 casos para un análisis exhaustivo utilizando OpenEpi versión 3.01, distribuidos en dos grupos: AME (n=23) y 
DMD (n=76). Los pacientes confirmados con Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) mostraron un inicio de síntomas a 
los 54.5 ± 29.0 meses y un diagnóstico a los 98.8 ± 34.9 meses, siendo más común en varones con hipotonía y niveles 
elevados de creatin quinasa (CK), el 54.5% presentaba trastorno cognitivo y el 88.2% tenía antecedentes familiares, en la 
Atrofia Muscular Espinal (AME), el inicio de síntomas fue a los 28.9 ± 37.7 meses y el diagnóstico a los 37.9 ± 38.2 meses, 
siendo predominante en mujeres con arreflexia y fasciculaciones, no hubo registros de la función cognitiva en los pa-
cientes confirmados, y el 21.7% tenía antecedentes familiares de AME, además de ligeras elevaciones de CK. En el gru-
po AME, 9 casos se confirmaron molecularmente y 3 se respaldaron con registros médicos; en contraste, en el grupo de 
DMD, 22 casos tuvieron confirmación molecular, pero 9 contaban con anotaciones en los registros médicos, aunque es-
tos informes eran incompletos. 

Conclusiones: La sospecha y diagnóstico temprano de 
estas enfermedades neurodegenerativas progresivas 
que se caracterizan por altas tasas de morbilidad y 
mortalidad es fundamental para impactar en el abor-
daje holístico que deben recibir los pacientes. Dado al 
continuo avance en métodos diagnósticos y opciones 
terapéuticas innovadoras y dirigidas (medicina de la hi-
perpersonalización ), se hace necesario crear registros y 
“big data” médicos- clínicos completos, que cuenten 
con todas las herramientas actuales disponibles (opcio-
nes diagnósticas multimodales) que faciliten el re-con-
tacto de pacientes, seguimiento y poderles ofrecer una 
atención personalizada, de precisión, que mejore la ca-
lidad de vida de ellos, sus familias, contribuyendo en la 
generación de políticas públicas integradas y dirigidas.
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INTRODUCCION
Las enfermedades neuromusculares (ENM) hereditarias como 

adquiridas afectan a toda la población desde la infancia hasta 

la vida adulta tardía, si bien son enfermedades clasificadas co-

mo raras por su baja prevalencia individual, pueden manifes-

tarse en presentaciones agudas, aunque generalmente son 

crónicas y presentan un curso estable o progresivo, constitu-

yen un grupo de más de 150 enfermedades que afectan a cual-

quiera de los componentes de la unidad motora, es decir, la 

unidad funcional constituida por el cuerpo de la motoneurona 

del asta anterior de la médula espinal, su axón (nervio periféri-

co), la unión neuromuscular y todas las fibras musculares iner-

vadas por esta motoneurona [1,2].  

El efector final de este sistema es el músculo, pero este puede 

comprometerse en forma primaria o secundaria a la denerva-

ción. De acuerdo con este concepto las ENM pueden clasificar-

se en: Enfermedades de la motoneurona y del nervio 

(neuropatías), miopatías o enfermedades primarias del 

músculo sin alteraciones estructurales en el nervio periférico y 

trastornos de la unión neuromuscular.

En pocos años se ha pasado de una clasificación basada en los 

rasgos histopatológicos y clínicos a otra en la que los rasgos 

moleculares son los que articulan la organización de los dife-

rentes grupos, siendo la clínica la que permite establecer sub-

grupos dentro de un grupo con un trastorno genético común. 

Actualmente tiene interés la clasificación basada en la biología 

molecular, lo que permite la creación de nuevos subtipos den-

tro de un mismo conjunto de síntomas [2].

En éste sentido la distrofia muscular de Duchenne forma parte 

del grupo de las distrofinopatías, es una de las distrofias mus-

culares más comunes y afecta a más de doscientas mil perso-

nas en todo el mundo [3], el riesgo de recurrencia en una 

mujer portadora de la enfermedad en cada gestación es: 50% 

de hijos enfermos, 50% de hijos sanos; 50% de hijas portadoras 

y finalmente 50% de hijas no portadoras aunque el 30% de los 

pacientes presentan variantes de novo [4]; de cualquier forma, 

esta es el resultado de alteraciones en el gen de la distrofina 

(DMD), localizado en el locus Xp21, las variantes de este gen 

provoca una degeneración muscular progresiva por ausencia 

de una proteína esencial para la estabilidad estructural de los 

músculos [5].

La distrofia muscular de Duchenne tiene una prevalencia de 1 

en 5,000 varones nacidos vivos [6], es extremadamente rara en 

pacientes femeninas sin embargo esta variabilidad en la expre-

sión de la enfermedad en mujeres portadoras puede explicar-

se por el proceso de inactivación aleatoria del cromosoma X, 

también conocido como Lionización [7], en este proceso, una 

de las dos copias del cromosoma X en las mujeres se inactiva al 

azar en cada célula del cuerpo, lo que puede influir en la grave-

dad de los síntomas presentados.

A pesar de los esfuerzos extensos en investigación, encontrar 

una cura para la DMD sigue siendo un desafío significativo, es-

to resalta la importancia de explorar nuevos enfoques de trata-

miento [8]. Por lo tanto, es crucial considerar terapias 

avanzadas, como la terapia génica, celular e inmunoterapia, 

que podrían abordar la enfermedad desde su origen, estas in-

cluyen la transferencia o implantación de genes, la omisión de 

exones y la edición genética.

Existe una creciente demanda de nuevas terapias capaces de 

mejorar significativamente el tratamiento de una amplia gama 

de pacientes; los avances en la reprogramación genética han 

posibilitado el desarrollo de vectores AAV (Virus adenoasocia-

dos) para administrar terapias específicas.

Recientemente la FDA (del inglés, Food and Drug Administra-

tion) aprobó un nuevo medicamento oral llamado Duvyzat (gi-

vinostat), diseñado para pacientes de 6 años o más con DMD 

[25]. Del mismo modo, se puede dirigir la biogénesis de los 

exosomas para transportar componentes de edición genética 

o terapias específicas a tejidos o tipos de células particulares, 

como el cerebro y el músculo [9].

Este enfoque farmacológico dirigido tiene el potencial de recu-

perar la función muscular y mejorar considerablemente la cali-

dad de vida de los pacientes afectados, por ello, es crucial 

realizar la confirmación diagnóstica multimodal incluyendo el 

estudio molecular, realizar seguimiento y tener un big data clí-

nico completo y la capacidad de recontactar a los pacientes 

para informar continuamente los avances diagnósticos, te-

rapéuticos, brindarles medidas preventivas e intervenciones 

que aminoren la expresión de la condición médica impactan-

do en la historia natural de ella.
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Por otro lado, la Atrofia Muscular Espinal (AME) es una enfer-

medad hereditaria que afecta las células de la asta anterior de 

la médula espinal, ocasionando una progresiva debilidad en 

los músculos proximales [10]. Esta condición, de herencia au-

tosómica recesiva, impacta por igual a hombres y mujeres, re-

quiriendo la presencia de dos copias del gen, una de cada 

progenitor, para su manifestación; la probabilidad de que estos 

padres tengan un hijo o hija afectado es del 25% en cada em-

barazo [11]. La prevalencia estimada de AME es de alrededor 

de 1 caso por cada 10.000 recién nacidos según estudios en la 

población general. La forma clásica de la enfermedad es pro-

ducto de una variante en los genes que codifican la proteína 

de la supervivencia de la motoneurona (SMN1 y SMN2), ubica-

dos en el brazo largo del cromosoma 5, y es parte de una du-

plicación invertida de 500 kb en el cromosoma 5q13. Esta 

región duplicada contiene, al menos, cuatro genes y elemen-

tos repetitivos que la hacen propensa a reordenamientos y de-

leciones [12].

Durante la última década, la Atrofia Muscular Espinal (AME) ha 

experimentado cambios significativos gracias a los avances en la 

atención médica y el desarrollo de tratamientos específicos para 

esta enfermedad. En España existe "RegistrAME", un registro de 

enfermedades específicas que recopila datos sobre pacientes 

con AME desde 2015 [13]. Este registro incluye información de-

mográfica, clínica y resultados reportados por los propios pa-

cientes, lo cual es fundamental para comprender mejor la 

enfermedad y mejorar la calidad de vida de los afectados. Este 

enfoque podría ser extrapolado a poblaciones menos privilegia-

das con el fin de recolectar datos a gran escala y contribuir a me-

jorar la gestión de las expectativas familiares, un abordaje 

adecuado de la enfermedad y las necesidades de los pacientes, 

así como una mejor comprensión del impacto de la enferme-

dad, además, ayudar a monitorear la evolución de la atención, lo 

que resultará en la necesidad de directrices actualizadas.

Teniendo en cuenta lo mencionado y la importancia de imple-

mentar estrategias similares en nuestro país, se llevó a cabo es-

te estudio retrospectivo, observacional de corte transversal de 

caracterización de pacientes pediátricos con sospecha y confir-

mación de distrofia muscular de Duchenne y atrofia muscular 

espinal en una institución pediátrica de referencia del Surocci-

dente Colombiano a través de la búsqueda de los big data de 

registro médico entre los años 2015 y 2021. Este estudio buscó 

y caracterizó multimodalmente a los pacientes seleccionados a 

fin de recopilar esta información, a fin de poder generar un re-

gistro propio teniendo en cuenta el continuo avance en méto-

dos diagnósticos y opciones terapéuticas innovadoras y 

dirigidas (medicina de la hiperpersonalización) y poder hacer 

seguimiento, re-contacto de pacientes y poderles ofrecer una 

atención personalizada, de precisión, que mejore la calidad de 

vida de ellos, sus familias, contribuyendo en la generación de 

políticas públicas integradas y dirigidas.

MATERIALES Y METODOS
Se realizó un estudio observacional retrospectivo de corte 

transversal revisión de Big data electrónica de historias clínicas 

entre el 1 de enero del 2015 a diciembre 2021 de pacientes 

menores de 18 años de edad pertenecientes a un centro pe-

diátrico de referencia del suroccidente colombiano, se buscó 

caracterizar clínica, paraclínica, imagenológica y molecular-

mente pacientes con sospecha y confirmación de Distrofia 

Muscular de Duchenne (DMD) y Atrofia Muscular Espinal 

(AME). Se analizaron 954 historias clínicas con diagnósticos 

CIE-10 relacionados con enfermedades neuromusculares, co-

mo G710 (Distrofia Muscular de Duchenne), G120 (Atrofia 

Muscular Espinal Proximal), G120 (Atrofia Muscular Espinal Pro-

ximal Infantil Autosómica dominante), G121 (Atrofia Muscular 

Espinal Proximal de Tipo 2, Tipo 3, Tipo 4), y G122 (Otras Atro-

fias Musculares Espinales no Especificadas), posteriormente, se 

eliminaron 532 historias clínicas duplicadas o no asociadas al 

diagnóstico de sospecha o confirmación de DMD y AME, que-

dando 422 historias, se realizó un cálculo de elección aleatoria 

mediante el programa OpenEpi versión 3.01, obteniendo 202 

historias luego de aplicar criterios de selección, se excluyeron 

103 historias clínicas, obteniendo finalmente 99 historias de 

niños con sospecha y confirmación molecular de Distrofia 

Muscular de Duchenne y Atrofia Muscular Espinal que se divi-

dieron en dos grupos: 23 pacientes sospechosos de AME y 76 

de DMD. 

Estos pacientes fueron atendidos en el servicio de consulta ex-

terna de una institución pediátrica en la ciudad de Cali, Suroc-

cidente Colombiano. El estudio fue aprobado por el comité de 

ética de la institución.

Los datos se consignaron en un formulario elaborado con to-

das las variables clínicas, paraclínicas, imagenológicas y mole-
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culares utilizadas para la caracterización. La sistematización de 

los datos se realizó en un formulario validado y diligenciado di-

rectamente por uno de los autores y se exportaron a una matriz 

de Excel office 365 Versión 2403, se exportó una hoja de cálculo 

al programa IBM SPSS versión 29 y se programó un análisis uni-

variado después de la evaluación mediante un análisis explora-

torio, se utilizaron medidas de tendencia central y dispersión 

para las variables numéricas según su distribución y frecuencias 

absolutas y porcentajes para las variables cualitativas.

RESULTADOS
Durante el periodo de estudio (años 2015 - 2021) consultaron 

al servicio de consulta externa de una institución pediátrica de 

la ciudad de Cali - Colombia 954 pacientes luego de aplicar los 

criterios de selección y eliminar los datos repetidos se incluye-

ron 99 pacientes divididos en dos grupos principales: aquellos 

con sospecha y confirmación de Atrofia Muscular Espinal 

(AME) y los de sospecha y confirmación de Distrofia Muscular 

de Duchenne (DMD) (Figura 1).

En el grupo de AME, se identificaron 23 pacientes de los cuales 

9 pacientes estaban registrados con diagnóstico confirmado 

mediante estudios moleculares, de ellos 3 tuvieron registros en 

las historias clínicas de dichos resultados, en contraste, en el 

grupo de DMD se encontraron 76 pacientes, 22 pacientes con 

confirmación molecular, pero solo 9 de ellos tenían anotacio-

nes sobre los resultados de las pruebas (Tabla 1).

La edad al momento de la valoración, medida en meses, fue de 

58 para los pacientes con sospecha y confirmación de Atrofia 

Muscular Espinal (AME), mientras que para aquellos con sospe-

cha y confirmación de Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), 

la edad media fue de 113.17 meses; se evidenció un mayor 

predominio de afectación en el género masculino en el grupo 

de DMD, mientras que en el grupo de AME se observó una ma-

yor frecuencia en el género femenino; el estrato socioeconó-

mico con mayor número de pacientes fue estrato bajo (estrato 

2) con 21 casos (91.3%) para AME y 72 casos (94.3%) para DMD, 

respecto al régimen de afiliación en salud, se registró una ma-

yor frecuencia de atención en el régimen subsidiado en com-

paración con el régimen contributivo, los pacientes que más 

consultaron procedían principalmente de zonas rurales, con 13 

casos (56.5%) para AME y 49 casos (64.5%) para DMD, en cuan-

https://www.infomedicint.com
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to a la escolarización, 15 casos (65.2%) en el grupo de AME no es-

taban escolarizados, mientras que 39 casos (51.3%) en el grupo de 

DMD estaban cursando educación primaria básica (Tabla 2).

En la tabla 3 se presentan las características clínicas y paraclíni-

cas observadas en los pacientes sospechosos de la muestra en 

estudio. Se ha constatado que la edad media de inicio de los 

síntomas, expresada en meses, fue de 21.17 ± 28.37 para los 

pacientes con sospecha y confirmación de Atrofia Muscular Es-

pinal (AME), mientras que para el grupo de Distrofia Muscular 

de Duchenne (DMD) fue de 54.93 ± 29.11, la debilidad 

muscular se manifestó en todos los casos, con un inicio más 

temprano en los pacientes con sospecha y confirmación de 

AME, medida en meses 17.83 ± 26.50 en comparación con el 

grupo de DMD 55.29 ± 29.36.

Además, se observó compromiso en la marcha en ambos gru-

pos, representando un 78.3% en pacientes con sospecha y 

confirmación de AME y en el 98.7% en pacientes con sospecha 

y confirmación de DMD con presencia de caídas en un 73.9% 

en el grupo AME y 98.7% en pacientes del grupo de DMD, se 

registró dificultad para correr en el 60.9% de los pacientes con-

firmados y sospechosos de AME y 98.7% en pacientes del gru-

po de DMD, así como dificultad para subir escaleras en 

pacientes con sospecha y confirmación de ambas patologías 

de menor frecuencia con un 47.8% en el grupo AME mientras 

que 94.7% en el grupo de DMD, la dificultad para levantarse se 

describe en pacientes con sospecha y confirmación de AME en 

el 65.2%, mientras que se registra con menor frecuencia en el 

31.6% de los pacientes del grupo de DMD, la marcha en punti-

llas se registró en pacientes con sospecha y confirmación de 

https://www.infomedicint.com
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DMD en el 52.6%, mientras que no se describe en el 52.2% de 

los pacientes del grupo de AME, asimismo, fue más frecuente 

la presencia de hipertrofia de los músculos gastrocnemios en 

el grupo de DMD, con un 86.9% de los casos, y no se describió 

en el 69.6% de las historias evaluadas de pacientes con sospe-

cha o confirmación de AME.

En cuanto a la evaluación de la fuerza muscular, esta se vio 

afectada en ambas patologías, representando un 69.6% de los 

pacientes del grupo de AME y un 85.5% de los pacientes con 

sospecha y confirmación de DMD clasificada como grado 2, 

por otro lado la presencia de fasciculaciones fue predominan-

temente observada en pacientes con sospecha y confirmación 
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de AME, representando un 91.3% de los pacientes, y no encon-

trada en el 90.8% del grupo de DMD, los reflejos osteotendino-

sos se vieron comprometidos en ambos grupos, con presencia 

de arreflexia en el 65.2% de los pacientes del grupo de AME e 

hiporreflexia en el 86.8% de los pacientes con sospecha y con-

firmación de DMD, por otra parte, el signo de Gowers fue más 

frecuente en el 89.5% de los pacientes con sospecha o confirma-

ción de DMD y no se encontró en el 52.2% de los pacientes con 

sospecha ni confirmación de AME. La presencia de escoliosis no 

se describe en la mayoría de pacientes de ambos grupos 68.4% 

en DMD y 56.5% en pacientes del grupo de AME al igual que el 

temblor postural de los dedos donde no hay datos en el 78.9% 

https://www.infomedicint.com
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del grupo de pacientes de DMD y 87% en el grupo de pacientes 

de AME.

Se constató la presencia de historia de hipotonía en ambos 

grupos analizados representados con 92.1% para el grupo de 

DMD y 95.7% para AME, por otro lado, se observó que la ma-

yoría de los casos sospechosos y confirmados de pacientes con 

Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) presentaban antece-

dentes familiares, con un 88.2%, mientras que, en contraste, los 

pacientes del grupo de Atrofia Muscular Espinal (AME) no mos-

traban antecedentes familiares en un 52.2% de los casos.

En la valoración del compromiso cognitivo y del neurodesarro-

llo en los pacientes incluidos se encontró que en el 38.2% no 

se encontró registro de trastorno cognitivo del grupo de pa-

cientes con sospecha y diagnóstico confirmado de DMD, se in-

forma en el 23.7% de los pacientes incluidos en el estudio, de 

igual manera, en el grupo de pacientes de AME representados 

con 78.3% no hay datos de trastorno cognitivo asimismo para 

el trastorno por déficit de atención e hiperactividad en el 87% 

de pacientes con sospecha y confirmación de Atrofia Muscular 

Espinal (AME), y sin datos encontrados en el 40.8% de los pa-

cientes del grupo de DMD, se describe ausencia de trastorno 

de espectro autista en el 53.9% de los pacientes con sospecha 

y confirmación de DMD y no hay datos de éste en el 87% de las 

historias de los pacientes evaluados por AME.

Por otro lado, se observa elevación significativa de creatina 

quinasa siendo más evidente en pacientes con sospecha y 

confirmación de DMD en el 93.4% en contraste con el grupo 

AME representando el 60.9% con valores que alcanzan un ran-

go notablemente elevado de 400 UI/L a 50,000 UI/L descritos 

en un 93.4% en el grupo de pacientes sospechosos y confirma-

dos de DMD y en el 56.5% en el grupo de pacientes de AME; se 

describen niveles de AST entre 42 UI/L y 3,000 UI/L en pacien-

tes con sospecha y confirmación de DMD, expresando un 

51.3%, no se encontró información de ésta variable en pacien-

tes del grupo de AME en el 82.6%, en cuanto a la elevación de 

ALT en el grupo de DMD se encontró niveles de 42 - 3,000 UI/L 

en el 47.4% de los pacientes y solo en el 13% de los pacientes 

incluidos en el grupo de AME. En los análisis de neuro conduc-

ción (electromiografía), se detectó la presencia de miopatía no 

inflamatoria en un 11.8% de los pacientes del grupo diagnosti-

cado con Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), por otro la-
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do, en el grupo de pacientes con Atrofia Muscular Espinal 

(AME), se identificaron signos de denervación, polineuropatía 

con daño axonal y lesión de fibra muscular representando el 

4.3% para cada una de ellas, además, se hallaron informes de 

biopsia con distrofia muscular distrofinopática en el 3.9% de 

los pacientes del grupo DMD, mientras que el 4.3% de los in-

formes de biopsia de pacientes del grupo AME mostraron poli-

neuropatía motora con daño mielínico y axonal.

Asimismo, se detallan las características clínicas, paraclínicas y 

moleculares de los pacientes con confirmación molecular de 

Distrofia Muscular de Duchenne (Tabla 4). La edad al momento 

de la evaluación, medida en meses, fue de 130 ± 47.0, con una 

edad de inicio de los síntomas de 54.5 ± 29,0 y una edad al 

momento del diagnóstico de 98,8 ±34.9. Todos los pacientes 

eran del género masculino, con 20 de 22 pertenecientes al es-

trato socioeconómico 2 y 2 de 22 al estrato 3, siendo todos be-

neficiarios del régimen subsidiado. De estos, 17/22 vivían en 

áreas rurales y 5/22 en áreas urbanas y, finalmente, 15/22 pa-

cientes estaban cursando la educación primaria, mientras que 

7/22 no estaban escolarizados.

Todos los pacientes presentaron antecedentes familiares de 

Distrofia muscular de Duchenne, así como historia de hipo-

tonía, caídas, dificultad para la marcha, correr, subir escaleras, 

levantarse, marcha en puntillas e hipertrofia de gastrocnemios. 

La fuerza muscular se catalogó como nivel 2 (movimiento del 

miembro, pero no contra la gravedad) en 18/22 pacientes y ni-

vel 3 (contracciones voluntarias que contrarrestan la gravedad) 

en 4/18 pacientes. Los reflejos osteotendinosos, registrados co-

mo + (hiporreflexia), estuvieron presentes en todos los pacien-
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tes confirmados con DMD. El signo de Gowers se observó en 

los 22 pacientes, mientras que la escoliosis se describió en 12 

de ellos. Además, se registró trastorno cognitivo en 12 pacien-

tes, trastorno por déficit de atención e hiperactividad (TDAH) 

en la misma cantidad, y con menor frecuencia, el espectro au-

tista se encontró en 4/22 pacientes

Se observó registro de niveles de creatina quinasa (CK) entre 

400 UI/L y 50,000 UI/L en todos los casos (22/22), además, se 

evidenció elevación de alanina aminotransferasa (ALT) y aspar-

tato aminotransferasa (AST) en rangos entre 42 UI/L y 3,000 UI/

L. en relación a los estudios de neuroconducción (electromio-

grafía), se describió la presencia de miopatía no inflamatoria 

en 9 de 22 casos, lesión de fibra muscular en 3 de 22, informe 

de distrofia muscular en 1 de 22, patrón miopático en 2 de 22, 

y no se registraron hallazgos en 7 de 22 pacientes, en cuanto al 

registro de biopsia, se encontró distrofia muscular distrofí-

nopática en 3/22 pacientes; finalmente, en cuanto al registro 

en la historia clínica del resultado de pruebas moleculares, 5/9 

pacientes reportaron confirmación genética a través de reali-

zación de exoma completo, 3/9 por amplificación de sondas 

tras ligación múltiple (MPLA), y 1/9 por secuenciación del gen 

específico DMD, entre los tipos de alteraciones reportadas: 3 

casos por codón de parada prematuro en hemicigosis patogé-

nico no especificado, 2 casos por deleción de los exones 45 al 

52, dos (2) casos por deleción de los exones 46 al 55, un (1) ca-

so por deleción de los exones 48 al 50, y un (1) caso con DMD 

homocigota (patogénica) no especificada.

En lo concerniente las características clínicas, paraclínicas y 

moleculares de pacientes con diagnóstico confirmado de Atro-

fia Muscular Espinal (AME) (Tabla 5). La edad al momento de la 

evaluación, medida en meses, fue de 46.3 ± 47.4, con un inicio 

de los síntomas a los 28.9 ± 37.7 meses y un diagnóstico reali-

zado a los 37.9 ± 38.2 meses. La AME fue más frecuente en el 

género masculino, con 6/9 pacientes, todos los pacientes per-

tenecían al estrato 2 con régimen de salud subsidiado. En 

cuanto a la procedencia geográfica, 7/9 pacientes provenían 

de áreas rurales y no estaban escolarizados, todos presentaron 

historia de hipotonía, no se registraron antecedentes familiares 

de la enfermedad en ninguno de los casos, en algunos pacien-

tes se registraron caídas (3/9) y dificultad para la marcha (4/9), 

mientras que en otros no se encontraron registros de estos da-

tos, la dificultad para correr no se reportó en la mayoría de las 

historias clínicas evaluadas (7/9). La fuerza muscular se clasificó 

como nivel 2 en la mayoría de los pacientes (5/9), y la presencia 
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de fasciculaciones se describió en todos los casos, los reflejos os-

teotendinosos fueron clasificados como 0 (arreflexia), y no se en-

contraron datos sobre escoliosis en 5/9 pacientes. Respecto a los 

trastornos cognitivos, no se informó en la mayoría de los pacien-

tes (5/9), al igual que para el trastorno por déficit de atención 

con hiperactividad (TDAH) y el espectro autista, para los cuales 

no se encontraron datos en ninguno de los pacientes.

Se encontró elevación de creatina quinasa (CK) con niveles in-

feriores a 400 UI/L en 5/9 pacientes, sin datos registrados de ni-

veles de aspartato aminotransferasa (AST) y alanina 

aminotransferasa (ALT); en cuanto a la electromiografía, se des-

cribió denervación en 1/9 pacientes, enfermedad de la moto-

neurona en otro y polineuropatía con daño axonal en un 

tercero, sin datos registrados para 6/9 pacientes.
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El informe de biopsia describe polineuropatía motora con 

daño mielínico y axonal en 1/9 pacientes, mientras que 6/9 no 

tenían registro de biopsia; en cuanto a la confirmación mo-

lecular a 3/9 pacientes les realizaron amplificación de sondas 

tras ligación múltiple (MLPA), mientras que a 6/9 pacientes no 

se registró el resultado de la prueba molecular en la historia 

clínica para la confirmación diagnóstica. Se describió deleción 

en homocigosis del exon 7 del gen SMN1 en 1 paciente, dele-

ción en heterocigosis del exon 8 del gen SMN2 en otro pacien-

te y dos copias del gen SMN2 en un tercero, sin descripción de 

la prueba en 6/9 pacientes confirmados.

Se informó elevación de la creatina quinasa (CK), con niveles 

inferiores a < 400 UI/L, sin evidencia de elevación de las enzi-

mas ALT ni AST; en cuanto a los resultados de la electromio-

grafía, se encontró enfermedad de la motoneurona en 1/3 

pacientes, polineuropatía con daño axonal en 1/3, y denerva-

ción en el último de los pacientes. El informe de la biopsia re-

veló una polineuropatía motora con daño mielínico y axonal 

en 1/3 pacientes, mientras que no se registraron datos específi-

cos en los otros 2 casos.

DISCUSION
Este estudio es un análisis observacional de corte transversal 

centrado en enfermedades neuromusculares, específicamente 

la Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) y la Atrofia Muscular 

Espinal (AME). La base de datos proviene de pacientes con sos-

pecha y confirmación de AME y DMD, representando el primer 

registro documentado en el suroccidente de Colombia y en la 

institución de referencia donde se tomaron los datos entre los 

años 2015 al 2021.

Tras evaluar 954 pacientes con códigos CIE-10 de enfermeda-

des neuromusculares, seleccionamos 99 pacientes tras aplicar 

criterios específicos. De estos, 23 (23.2%) presentaban sospe-

cha de Atrofia Muscular Espinal (AME) y 76 (76.7%) de Distrofia 

Muscular de Duchenne (DMD). La confirmación molecular 

mostró que 9/23 (39.1%) casos de AME y 22/76 (28.9%) casos 

de DMD eran confirmados.

La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad 

recesiva ligada al cromosoma X. Esto implica que el riesgo de 

recurrencia en una mujer portadora es del 50% para hijos en-

fermos y 50% para hijos sanos. El diagnóstico en una familia re-

quiere identificar a las mujeres portadoras para ofrecer el 

adecuado asesoramiento genético. La prevalencia de la enfer-

medad es de 1 en 5,000 recién nacidos masculinos [6].

El diagnóstico temprano de la Distrofia Muscular de Duchenne 

(DMD) es crucial para prevenir complicaciones graves. En este 

estudio, se observó que la edad de inicio de los síntomas en 

pacientes confirmados con DMD fue de 54.5 ± 29.0 meses, 

https://www.infomedicint.com


Genética y Genómica Clínica

Genet Genom Clin 2024; 2(2):31-51

44

DOI: 10.37980/im.journal.ggcl.20242348

mientras que la edad al momento del diagnóstico fue de 98.8 

± 34.9 meses. Estudios previos de Crisafulli et al. [14], Salas et 

al. [15], Eslava Otálora et al. [16], y Li et al. [17] respaldan la im-

portancia de un diagnóstico temprano, destacando la manifes-

tación temprana de la enfermedad durante la niñez. Se 

enfatiza la necesidad continua de mejorar la detección precoz 

de los signos y síntomas de la DMD, especialmente mediante 

el seguimiento del desarrollo psicomotor.

La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) afecta principal-

mente a varones debido a una sola copia alterada del gen en 

su cromosoma X, mientras que las mujeres portadoras, que tie-

nen una copia alterada, generalmente no presentan síntomas 

graves [18]. Según nuestro estudio, el 77.2% de los casos con-

firmados de DMD eran varones, mientras que el 22.7% eran 

mujeres, lo que puede explicarse por el proceso de inactiva-

ción aleatoria del cromosoma X, conocido como lyonización 

[7]. Este proceso de inactivación aleatoria de una de las copias 

del cromosoma X en las mujeres puede influir en la gravedad 

de los síntomas presentados.

En nuestro estudio, después de evaluar factores como el estra-

to socioeconómico, la seguridad social, la ubicación geográfica 

y el nivel educativo, decidimos centrarnos en el origen de naci-

miento en vez del sitio de atención médica, dada la dificultad 

de acceso a los servicios de salud en ciertas áreas del país. Ob-

servamos que la mayoría de los pacientes pertenecían al estra-

to bajo (Estrato 2), representando el 90.9% de los casos 

confirmados y el 94.7% del total de pacientes. Todos los pa-

cientes confirmados y el 99% del total estaban afiliados al régi-

men subsidiado. En cuanto a la ubicación geográfica, el 77.2% 

de los pacientes confirmados y el 64% del total provenían de 

zonas rurales, además, el 68% de los pacientes confirmados es-

taban cursando educación básica primaria, siendo este por-

centaje del 51% para el total de pacientes con Distrofia 

Muscular de Duchenne (DMD). Rangel et al. 2012 [19] sugiere 

que la distrofinopatía es panétnica, implicando una distribu-

ción de pacientes en todas las regiones del país, por su parte, 

Eslava Otálora et al. 2016 [16] analizaron datos de 99 pacientes 

entre 2006 y 2015 en la IPS Quinta Mutis de la Universidad del 

Rosario (Bogotá), tomando en cuenta su lugar de nacimiento 

para ver su distribución, su estudio reveló que el 31.31% del 

total de pacientes diagnosticados con DMD estaban concen-

trados en Bogotá.

La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad 

que causa una discapacidad significativa debido a la debilidad 

muscular, y su expresión clínica sigue un curso estereotipado y 

predecible en la mayoría de los casos [5]. La ausencia de distro-

fina en el músculo esquelético, cardíaco y cerebral es respon-

sable de las principales manifestaciones de la enfermedad [20]. 

Los primeros signos motores suelen manifestarse antes de los 

3 años de edad, como retraso en la marcha, caídas frecuentes o 

caminar de puntillas, esta debilidad muscular progresa gra-

dualmente hasta que se produce la pérdida de la marcha en la 

adolescencia, con una edad media de 9,5 años según estudios 

previos [15].

Con respecto a los hallazgos clínicos de esta población, es fun-

damental determinar si la distribución de la debilidad es pre-

dominantemente proximal, distal o generalizada; también es 

útil identificar factores que empeoran o ayudan a los síntomas 

primarios, entre ellos la a hipotonía es un hallazgo clínico de 

gran importancia en el examen de niños con trastornos neuro-

musculares. Varios estudios han confirmado que esta variable 

es central y representa más del 80% de los casos analizados 

[40], además, Silvestri [41] señala en su investigación que la hi-

potonía sigue siendo la razón más común para derivar a niños 

al laboratorio de electrodiagnóstico pediátrico, considerando 

que la debilidad muscular es una característica común en mu-

chos trastornos neuromusculares. En nuestro estudio, todos los 

pacientes confirmados con Distrofia Muscular de Duchenne 

(DMD) tenían antecedentes de hipotonía.

En el ámbito de la presencia de caídas, el compromiso para co-

rrer, subir escaleras, levantarse, la marcha en puntillas, hiper-

trofia de gastrocnemios, el signo de Gowers, hiporreflexia y el 

compromiso de la fuerza se observaron en todos los pacientes 

diagnosticados con Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), 

datos que están respaldados por estudios previos como el de 

Camacho A. et al. 2014 [29]. La consideración de estos paráme-

tros es esencial al evaluar a los pacientes, ya que reflejan as-

pectos fundamentales de la progresión y la afectación de la 

enfermedad, lo que permite un seguimiento más preciso y una 

intervención temprana para mejorar la calidad de vida de los 

pacientes.

Asimismo, la ausencia de datos sobre la escoliosis en los hallaz-

gos sugiere que no se pueden determinar datos precisos. La 
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escoliosis en pacientes con distrofia muscular de Duchenne 

(DMD) es progresiva y, a menudo, requiere tratamiento quirúr-

gico. Como señaló Dabaj et al. (2021), la escoliosis y otras de-

formidades de la columna, junto con sus tratamientos 

quirúrgicos y no quirúrgicos, la aparición de fracturas óseas, 

otras cirugías ortopédicas y la movilidad son elementos esen-

ciales para el diagnóstico y tratamiento. La falta de información 

precisa sobre estos aspectos impide una comprensión comple-

ta y un abordaje adecuado de la escoliosis en estos pacientes.

En cuanto al compromiso cognitivo y del neurodesarrollo, este 

deterioro, aparentemente independiente del deterioro motor, 

se reconoce como una característica en aproximadamente un 

tercio de los pacientes con DMD, como lo expuso Alessandro, 

et al en su investigación [22], y el retraso en el desarrollo global 

o del lenguaje puede constituir un signo temprano de la mis-

ma [39]. En nuestro estudio, se observó que el 54.5% de los pa-

cientes confirmados presentaban trastorno cognitivo, lo que 

representa el 23.7% del total de pacientes, asimismo, se en-

contró que el 54.5% de los pacientes confirmados también 

tenían un diagnóstico de Trastorno por Déficit de Atención e 

Hiperactividad (TDAH).

El antecedente de familiares con DMD y la consanguinidad, 

constituyen una alerta para el médico de atención primaria, 

por lo que esto debe averiguarse siempre en los casos de niños 

hipotónicos [7], en nuestro estudio de las historias clínicas eva-

luadas para DMD el 88.2% de los pacientes describían tener 

antecedentes familiares en contraste Li et al. , 2015 [17] reporta 

23.1% de parientes afectados en la familia para DMD, de ahí 

que considerar los antecedentes familiares es esencial para la 

detección y diagnóstico temprano y de ésta manera poder rea-

lizar una evaluación integral y un manejo transdisciplinario, 

permitiendo una atención médica más personalizada y centra-

da en las necesidades específicas de cada paciente y su familia.

En lo relacionado con hallazgos de laboratorio Salas et al. 2014 

[15] describe la elevación de creatincinasa (CK) 10-100 veces 

sobre su valor normal desde el momento del nacimiento ha-

llazgos que encontramos en todos los pacientes con diagnósti-

co confirmado de DMD y representando el 93.4% del total de 

pacientes evaluados, además se observó la elevación de ami-

notransferasas (alanina aminotransferasa y aspartato amino-

transferasa) en todos los pacientes confirmados, esto se 

respalda con datos de Birnkrant D. et al. 2020 [20] y el estudio 

de Avaria María de los Ángeles et al. 2012 [38], donde se con-

cluye que los niños con Distrofia Muscular de Duchenne pre-

sentan un aumento de las enzimas aspartato-aminotransferasa 

(AST) y alanino-aminotransferasa (ALT), que son principalmen-

te hepáticas pero también están presentes en el músculo es-

quelético.

Se encontraron informes de hallazgos en pruebas electrofi-

siológicas en pacientes confirmados, que incluían miopatía no 

inflamatoria en 9/22 pacientes, lesión de fibra muscular en 

3/22 pacientes, patrón miopático en 2/22 pacientes y en un ca-

so, se identificó distrofia muscular sin embargo es importante 

destacar que el electromiograma no es capaz de discriminar el 

tipo de miopatía, como señala Salas, A. C. en su estudio de 

2014 [15].

El estudio patológico mediante biopsia muscular a pesar de 

tratarse de una prueba invasiva es relevante para el abordaje 

de pacientes con compromiso de la fibra muscular e indicado 

como parte del abordaje primario en pacientes con debilidad 

progresiva simétrica dominante proximal, esto soporta estu-

dios como los realizados por Hwang, et al 2017 [37] y no reali-

zado en la mayoría de los pacientes incluidos en el estudio. 

El diagnóstico temprano y preciso de la enfermedad es una 

parte esencial de una estrategia eficaz de manejo de la misma, 

ya que las pautas de atención y la prevención mediante aseso-

ramiento deben iniciarse lo antes posible, especialmente por-

que ahora hay terapias disponibles para un subconjunto de 

pacientes.

Referente a las pruebas genéticas moleculares, Salas, A. C. 2014 

[15], señala que es preferible iniciar el análisis con este tipo de 

pruebas, ya que son menos invasivas y consideradas como la 

forma estándar y más confiable para diagnosticar enfermeda-

des neuromusculares, éstas pruebas pueden confirmar el 

diagnóstico de Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), lo que 

facilita un asesoramiento genético preciso [39]. 

En nuestro estudio, encontramos que de 9/22 pacientes confir-

mados contaban con el informe de estas pruebas pero con re-

gistro incompleto, de éstos, 5/9 se habían sometido al exoma 

completo, 3/9 a la técnica de Multiplex Ligation-dependent Pro-

be Amplification (MLPA) y 1/9 a la secuenciación del gen DMD.
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En general, las variantes más comunes son las deleciones, 

según lo señalado por Aartsma-Rus A et al. 2016 [5], quienes 

indican que la distrofia muscular de Duchenne (DMD) es cau-

sada por mutaciones en el gen DMD que codifica la distrofina, 

destacando las deleciones grandes y duplicaciones como las 

más frecuentes, aunque también se han identificado pequeñas 

mutaciones. Este mismo patrón fue observado por Eslava Otá-

lora et al. en 2016 [16], quienes registraron deleciones en el 

69.73% de los pacientes. En nuestro estudio, encontramos de-

leciones en el 55.5% de los pacientes confirmados mediante 

análisis molecular en sus historias clínicas así: de los 9 pacien-

tes con deleciones confirmadas, 2 presentaron deleciones en 

los exones 45-52, otros 2 en los exones 46-55, y 1 paciente tuvo 

deleción en los exones 48-50. Es importante mencionar que no 

se encontraron registros de deleciones en la historia clínica de 

13 de los 22 pacientes confirmados en total.

Las diferentes variables descritas en el análisis de los resulta-

dos, hacen énfasis en que los estudios paraclínicos son una ex-

tensión del examen físico y ayudan a guiar estudios de 

diagnóstico adicionales, como estudios de genética molecular 

y biopsias de músculos y nervios, como fue expresado por Ma-

llik, y Wei [24]. Toda la información diagnóstica debe interpre-

tarse no de forma aislada, sino dentro del contexto de 

información histórica relevante, antecedentes familiares, ha-

llazgos del examen físico y datos de laboratorio lo cual es im-

portante consignar de manera sistemática y clara en las 

historias clínicas para documentar toda la información del pa-

ciente, lo que se traduce en que la información clínica de los 

pacientes con enfermedades neuromusculares es de vital im-

portancia a la hora de establecer tratamientos y seguimiento 

clínico.

Es crucial resaltar la importancia de mantener registros ex-

haustivos en las historias clínicas, dado el continuo surgimien-

to de nuevas opciones terapéuticas, estos registros no solo 

posibilitan la oferta de terapias específicas, sino también la 

adaptación de tratamientos conforme surgen nuevas alternati-

vas terapéuticas, por consiguiente, un diagnóstico certero re-

quiere la participación activa de familias y pacientes, 

facilitando la identificación temprana de síntomas y abriendo 

oportunidades para posibles tratamientos, especialmente en el 

contexto del avance de terapias innovadoras. En el caso de en-

fermedades neuromusculares degenerativas y progresivas, co-

mo la Distrofia Muscular de Duchenne (DMD), informar a las 

familias sobre las opciones de tratamiento disponibles es fun-

damental, un ejemplo reciente es la aprobación por parte de la 

FDA de un nuevo fármaco, Duvyzat-givinostat, un medicamen-

to oral para pacientes de 6 años o más con DMD [25].

Por otro lado, la Atrofia Muscular Espinal (AME) es una enfer-

medad hereditaria que afecta las células de la asta anterior de 

la médula espinal, ocasionando una progresiva debilidad en 

los músculos proximales, como lo detallan Schorling et al. [10]. 

Esta condición, de herencia autosómica recesiva, impacta por 

igual a hombres y mujeres, requiriendo la presencia de dos co-

pias del gen, una de cada progenitor, para su manifestación; la 

probabilidad de que estos padres tengan un hijo o hija afecta-

do es del 25% en cada embarazo [9]. La prevalencia estimada 

de AME es de alrededor de 1 caso por cada 10,000 recién naci-

dos. En Colombia, la escasez de estudios publicados sobre esta 

enfermedad [26] y la falta de conciencia generalizada para lle-

var a cabo estudios de portadores a nivel poblacional, espe-

cialmente en enfermedades huérfanas, dificultan la obtención 

de estadísticas precisas sobre su incidencia y prevalencia.

En nuestro estudio, observamos que el inicio de los síntomas 

de la Atrofia Muscular Espinal (AME) se produjo a los 28.9 ± 

37.7 meses. Estos datos varían según la clasificación clínica, 

que se divide en cinco subtipos según la edad de aparición y la 

gravedad, como se detalla en el estudio de Cardona et al. , 

2022 [26]. Según su investigación, la edad en meses para la 

AME tipo I fue de 1 mes, para la AME tipo II fue de 9 meses y 

para la AME tipo III fue de 30 meses. Además, en relación con la 

edad del diagnóstico, Franco Toñánez et al. , 2021 [27] indican 

una mediana de edad de diagnóstico clínico y genético de 6 

meses, mientras que Urrutia-Osorio et al. , 2020 [11] reportan 

una edad promedio de diagnóstico de 30.81 meses, con una 

mediana de 23 meses, y un rango que va desde los 2 hasta los 

108 meses, en contraste, en nuestro estudio, encontramos una 

edad de diagnóstico de 37.9 ± 38.2 meses.

La variación en la edad de diagnóstico puede atribuirse a va-

rios factores, como la tolerancia al retraso en los hitos del desa-

rrollo, la falta de conocimiento sobre la enfermedad, la falta de 

acceso oportuno a la evaluación por especialistas y las demo-

ras en la realización de exámenes diagnósticos. Estas deficien-

cias son características de nuestro sistema de salud y sugieren 

que el inicio de los síntomas puede ocurrir aún más temprano 

y subraya la importancia de continuar trabajando en la detec-
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ción precoz de los signos y síntomas de estas enfermedades, 

especialmente en el seguimiento del desarrollo psicomotor.

En cuanto al género de los pacientes analizados, la AME tuvo 

mayor afectación en el género femenino representando el 

66.6% de los pacientes confirmados y el 69,6% del total de pa-

cientes, al respecto Ar Rochmah, et al, [28] informa que en su es-

tudio no hubo diferencias de género significativas con respecto 

al número de pacientes con AME tipo 1 ó 2 y Urrutia-Osorio et 

al. , 2020 [11] informa que existe predominio en la incidencia de 

atrofia muscular espinal en pacientes masculinos. Un estudio, 

llevado a cabo en modelos de ratones, propone que el antígeno 

intracelular restringido a células T-1 (TIA1), que regula el empal-

me del exón 7 de atrofia muscular espinal, podría ser un modifi-

cador de la enfermedad género-específico [30].

Al analizar los aspectos socioeconómicos, la cobertura de se-

guridad social, la ubicación geográfica y el nivel educativo, 

considerando las barreras de acceso a la atención médica en 

ciertas áreas del país, decidimos evaluar la distribución basán-

donos en el origen de nacimiento en vez del lugar de atención 

médica. Encontramos que todos los pacientes con diagnóstico 

confirmado pertenecían al Estrato Bajo (Estrato 2), represen-

tando el 100% de los casos y abarcando el 91.3% del total de 

pacientes, asimismo, todos los pacientes confirmados estaban 

afiliados al régimen subsidiado, lo que representa el 99% del 

total de pacientes, además, el 77.7% de los pacientes confirma-

dos y el 56.5% del total provenían de zonas rurales, y el 77.7% 

de los pacientes confirmados, junto con el 65.2% del total, no 

estaban escolarizados. No existen publicaciones de estudios 

en población Colombiana que reporten series de casos con és-

ta características, solo se encontraron reportes de casos aisla-

dos. Es posible que sea una enfermedad subdiagnosticada y 

poco informada en la bibliografía colombiana.

En relación con los hallazgos clínicos en esta población, resulta 

crucial determinar si la debilidad se manifiesta principalmente 

de forma proximal, distal o generalizada. Asimismo, es útil 

identificar factores que puedan agravar o aliviar los síntomas 

primarios; por ejemplo, un historial de espasmos musculares 

podría indicar fasciculaciones, mientras que problemas de 

temblor o equilibrio podrían relacionarse con debilidad distal 

o afectación cerebelosa superpuesta [26]. En nuestro estudio, 

observamos que el 73.9% de todos los pacientes experimenta-

ron caídas, mientras que 3/9 pacientes confirmados con AME 

presentaron este síntoma, además, el 78.3% de los pacientes 

en total y 4/9 pacientes confirmados mostraron dificultades 

para la marcha, respecto a la dificultad para correr, la experi-

mentaron el 60.9% de todos los pacientes, aunque no se obtu-

vieron datos específicos para los pacientes confirmados, la 

dificultad para subir escaleras afectó al 47.8% de la muestra 

completa y a 5/9 pacientes confirmados, en cuanto a la dificul-

tad para levantarse, se registró en el 65.2% de todos los pa-

cientes y en 5/9 pacientes confirmados, la disminución de la 

fuerza muscular se evidenció en todos los pacientes, mientras 

que las fasciculaciones se describieron en el 91,3% de todos 

los pacientes y en todos los confirmados. Finalmente, la arrefle-

xia estuvo presente en todos los pacientes confirmados, lo que 

representa el 65.2% de la muestra total.

En contraste, Urrutia-Osorio et al. , 2020 [11] reporta fascicula-

ciones linguales en 86.7% para AME tipo I, 46.2% para AME ti-

po II pero se debe tener en cuenta que las fasciculaciones 

linguales pueden observarse en otras afecciones: lesión hipóxi-

co-isquémica, síndrome de Moebius, enfermedad de Pompe y 

compresión bulbomedular [31,32].

La atrofia muscular espinal (AME) es una de las principales cau-

sas de hipotonía periférica, según lo descrito por Suárez et al., 

en 2018 [33]. En nuestro estudio, encontramos antecedentes 

de hipotonía en el 95.7% de todos los pacientes evaluados, in-

cluyendo a todos los pacientes confirmados con AME. Este ha-

llazgo concuerda con el estudio de Franco Toñánez et al. , en 

2021 [27], que también señala que la hipotonía es uno de los 

síntomas más comunes y motivo frecuente de consulta en 

niños con AME y con Valencia et al. , 2015 [34] donde relatan 

hipotonía en el 100% de los pacientes.

En lo que concierne a la función cognitiva no se describe éste 

hallazgo en el 78.3% del total de pacientes asimismo no hay 

datos registrados en los pacientes confirmados sin embargo al 

observar estas limitaciones físicas impuestas por la enferme-

dad, es importante subrayar que la AME no afecta la capacidad 

de aprendizaje y la inteligencia de estos individuos, es decir, se 

preserva la función cognitiva, sin embargo, aunque no hay una 

implicación directa en la función cognitiva, la privación de estí-

mulos y el contacto con el entorno pueden afectar al desarro-

llo del lenguaje y el aprendizaje de los pacientes [35]. La 

presencia de antecedentes familiares de atrofia muscular espi-

nal son señales importantes que el médico de atención prima-
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ria debe tener en cuenta, especialmente al evaluar niños con hi-

potonía, Cardona et al. 2022 [26] reporta que el 21.4% de los pa-

cientes con AME tenían familiares afectados en contraparte en 

nuestro estudio encontramos que el 21.7% del total de pacien-

tes tenía antecedentes familiares de AME. Un estudio realizado 

en Medellín reveló que el 13.7 % de los pacientes tenía familia-

res afectados. Este hallazgo es relevante porque la atrofia 

muscular espinal es una de las enfermedades autosómicas rece-

sivas más comunes, lo que resalta la importancia de ofrecer ase-

soramiento genético a los familiares de los niños afectados.

En cuanto a los hallazgos de laboratorio, la creatin cinasa (CK) 

generalmente se encuentra dentro de los límites normales o li-

geramente elevada, alcanzando de 2 a 4 veces por encima del 

valor normal, tal como se detalla en el estudio de Urrutia-Oso-

rio et al. , en 2020 [11]. En nuestro estudio, observamos que el 

21.7% del total de pacientes y 5/9 pacientes confirmados pre-

sentaban una elevación leve de CK (< 400 UI/L), un hallazgo 

que también ha sido reportado por autores como Ramos-Agui-

rre M. C. et al. en 2017 [36]. No se encontraron registros de ele-

vación de aminotransferasas en la revisión de historias clínicas.

Aunque las pruebas genéticas están ampliamente disponibles, 

la electromiografía (EMG) sigue siendo utilizada en muchos ca-

sos debido a su amplia accesibilidad. En la mayoría de los ca-

sos, la EMG informa un patrón neurogénico de denervación, 

según lo reportado por Franco Toñánez et al. en 2021 [27]. En 

nuestro estudio, encontramos informes de denervación, poli-

neuropatía con daño axonal y enfermedad de la motoneurona, 

representando 3/23 pacientes (12.9% del total de casos), y en 

3/9 pacientes confirmados.

El estudio patológico mediante biopsia muscular no se llevó a 

cabo en la mayoría de los pacientes incluidos en el estudio, a 

pesar de estar indicado como parte del abordaje primario en 

pacientes con debilidad progresiva simétrica dominante proxi-

mal. Este enfoque está respaldado por estudios como los reali-

zados por Hwang et al. [37]. El diagnóstico temprano y preciso 

de la enfermedad es fundamental para una estrategia eficaz de 

manejo, dado que las pautas de atención y la prevención me-

diante asesoramiento deben iniciarse lo antes posible, sobre 

todo ahora que hay terapias disponibles para un subconjunto 

de pacientes. Las pruebas genéticas moleculares son la forma 

más confiable de diagnosticar enfermedades neuromuscula-

res, como lo respalda la investigación realizada en Egipto por 

Hassan y colaboradores [42]. Según este estudio, estas pruebas 

pueden confirmar la enfermedad en aproximadamente el 94% 

de los casos de Atrofia Muscular Espinal (AME). La importancia 

de realizar diagnósticos moleculares tempranos radica en la 

capacidad de gestionar la atención del paciente de manera 

efectiva, dado que la AME presenta una ventana terapéutica 

estrecha.

En nuestro estudio, observamos que de los 9 pacientes confir-

mados, 3 de ellos tenían pruebas moleculares mediante Multi-

plex Ligation-dependent Probe Amplification (MLPA). Sin 

embargo, los informes obtenidos de estas pruebas estaban in-

completos, lo que impidió una evaluación exhaustiva de los re-

sultados.

En cuanto a los otros 6 pacientes confirmados, no se registró 

información detallada sobre la prueba molecular realizada, en 

lugar de un informe detallado de la prueba, se proporcionó 

una descripción general de la confirmación del diagnóstico, sin 

especificar los detalles de la técnica utilizada ni los resultados 

específicos obtenidos.

La Atrofia Muscular Espinal (AME) es principalmente causada 

por deleciones homocigotas en el gen SMN1, que representan 

aproximadamente el 95% de los casos, como lo señalaron Cas-

tiglioni et al. [3]. En comparación con estos hallazgos, el 

diagnóstico de AME se rige por las pautas propuestas por Kari-

yawasam et al. , que incluyen un análisis exhaustivo de antece-

dentes de dificultades motoras, debilidad muscular proximal, 

reflejos tendinosos profundos reducidos o ausentes, y eviden-

cia de enfermedad de la unidad motora. Además, se requiere la 

identificación de variantes patogénicas bialélicas en el gen 

SMN1 mediante análisis molecular, junto con pruebas específi-

cas y evaluación de aumento en el número de copias de SMN2, 

lo cual puede influir en el fenotipo de la enfermedad [43]. Estas 

estrategias proporcionan un enfoque más sólido para el 

diagnóstico y seguimiento de los pacientes con AME.

Por último, es crucial desarrollar la capacidad de diferenciar en-

tre la Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) y la Atrofia 

Muscular Espinal (AME), ya que presentan notables diferencias 

tanto en aspectos clínicos como paraclínicos. La DMD se carac-

teriza por una debilidad muscular progresiva, complicaciones 

cardiorrespiratorias, una mayor incidencia en hombres debido 
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a la herencia ligada al cromosoma X, elevaciones significativas 

en la creatina quinasa (CK) y variantes en el gen DMD que afec-

tan la producción de distrofina. Por otro lado, la AME se mani-

fiesta con debilidad y atrofia muscular predominante, 

especialmente en las neuronas motoras de la médula espinal y 

el tronco cerebral, y se distingue por la presencia frecuente de 

fasciculaciones, atribuibles a variantes en el gen SMN1 que 

afectan la supervivencia de las neuronas motoras. Esta diferen-

ciación resulta fundamental para una evaluación diagnóstica 

precisa y la formulación de estrategias terapéuticas específicas 

para cada enfermedad, lo que contribuye a optimizar los resul-

tados clínicos y la calidad de vida de los pacientes.

CONCLUSIONES
Este estudio constituye el primer análisis retrospectivo, observa-

cional de corte transversal de búsqueda y caracterización de pa-

cientes pediátricos con sospecha y/o diagnóstico de AME y DMD 

a través de còdigos CIE-10 relacionados, representa el primer re-

gistro documentado en el suroccidente de Colombia y en la insti-

tución donde se recopilaron los datos durante el periodo 

comprendido entre 2015 y 2021.

Las enfermedades neuromusculares están mostrando un au-

mento en su prevalencia, lo que sugiere la necesidad de una 

mayor atención y recursos para abordar este problema de sa-

lud pública en países de América Latina, estas enfermedades, 

de origen genético, podrían beneficiarse de programas de ta-

mizaje para una detección temprana y un manejo efectivo. La-

mentablemente, en la mayoría de los países de la región, la 

falta de programas de tamizaje limita la capacidad de identifi-

car y diagnosticar estas condiciones en etapas tempranas.

El diagnóstico oportuno de enfermedades neuromusculares 

puede tener un impacto significativo en el pronóstico y la cali-

dad de vida de los pacientes, ya que permite acceder a opcio-

nes de tratamiento adecuadas y oportunas, sin embargo, el 

seguimiento de estos pacientes puede ser difícil debido a las 

barreras de acceso al sistema de salud, incluyendo la falta de 

especialistas capacitados y recursos adecuados, además, la fal-

ta de re contacto de los pacientes para ofrecerles opciones te-

rapéuticas avanzadas y pruebas diagnósticas de vanguardia lo 

cual resalta la necesidad de mejorar los sistemas de atención 

médica y el seguimiento de los pacientes.

La falta de un registro completo y actualizado de pacientes con 

enfermedades neuromusculares en bases de datos robustas 

también representa un desafío para la investigación y la planifi-

cación de políticas de salud en la región por lo que es crucial 

contar con el registro completo de toda la información de cada 

paciente en las historias clínicas sistematizadas y, en este caso, 

que incluya el estudio detallado de las variantes genéticas en-

contradas ya que esta información es fundamental para dirigir el 

tratamiento hacia nuevas terapias relacionadas con las variantes 

identificadas (medicina hiperpersonalizada). 

La disponibilidad de datos precisos y actualizados permite una 

atención médica de mayor precisiòn y dirigida, optimizando 

así los resultados terapéuticos y mejorando la calidad de vida 

de los pacientes afectados por estas variantes. Es imperativo 

seguir avanzando en la integración y análisis de datos mole-

culares para impulsar el desarrollo de terapias más específicas 

y eficientes en el campo de la medicina.

Finalmente, el conocimiento de las patologías como la Distro-

fia Muscular de Duchenne (DMD) y la Atrofia Muscular Espinal 

(AME) es crucial para los profesionales de la salud en varios as-

pectos, primero, comprendiendo las diferencias en los signos y 

síntomas entre estas enfermedades, los médicos pueden diag-

nosticar de manera más precisa y temprana, lo que permite 

iniciar intervenciones y tratamientos adecuados en etapas crí-

ticas, segundo, el conocimiento detallado de estas condiciones 

es fundamental para la planificación de cuidados a largo plazo 

y la gestión de complicaciones potenciales, además, el acceso 

a información actualizada sobre AME y DMD permite a los pro-

fesionales de la salud educar a los pacientes y sus familias, bús-

queda de portadores, u otros afectados en la familia, además 

de brindar apoyo emocional, psicológico, y asegurando una 

atención integral y personalizada. 

En resumen, el dominio de estas patologías por parte de los 

profesionales de la salud es esencial para mejorar los resulta-

dos clínicos e impactar en la calidad de vida, morbilidad y mor-

talidad atribuida a estas patologías.
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