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RESUMEN:

Antecedentes: Las enfermedades
neuromusculares son de naturaleza hereditaria
o adquirida, pueden presentarse en la infancia
y/o adolescencia siendo el origen generalmente
genético, con riesgo elevado de presentar una
enfermedad cronica de limitacion fisica y
dificultades en el desarrollo.

Objetivo: Describir las caracteristicas clinicas y
moleculares de pacientes con diagnodstico de
enfermedades neuromusculares atendidos en la
consulta externa de neurologia del Hospital
Mario Catarino Rivas en el perido de 2019-2022.

Pacientes y metodologia: Estudio descriptivo
correlacional, con 23 pacientes pediatricos
atendidos por enfermedades neuromusculares
en la consulta externa de Neurologia Pediatrica
empleando un tipo de muestreo no
probabilistco a conveniencia, aplicando
consentimiento informado a cada uno de los
padres o tutores de los participantes antes del
estudio, utilizando un instrumento tipo encuesta
que posteriormente se introdujo en un programa
estadistico.

Resultados: Se encontr6 que el 78.26% fueron
escolares, con una media de 6.9 anos, 73.91%
sexo masculino, el 57.52% procedentes de
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Cortes, la mayoria contaba con acceso a
servicios publicos, no tenian antecedente de
consanguinidad, la mayoria no realizaron sostén
cefalico, gateo o deambulacion, con edad de
consulta al afo, como motivo de consulta
principal alteracion de la marcha, siendo una
enfermedad progresiva en 2 afos en el 21.74%.
La electromiografia reporté un patrén miopatico
en el 43.48% y patrén neuropatico en 8.70%, se
encontré normal en el 4.35%, con un resultado
genético predominante de Distrofia de
Duchenne en el 21.74% y una mortalidad del
9.0%.

Conclusiones: EI patron fenotipico mas
frecuente fue la ausencia del sostén cefalico,
gateo y la alteracion de la marcha. El diagnostico
molecular mas frecuente fue Ila distrofia
muscular de Duchenne/Berkher. El estudio
genético es fundamental para clasificar la
patologia y definir el pronéstico funcional y de
vida.

Palabras Clave: Duchenne, Neuromuscular,
Desordenes, Motoneurona, Paralisis.

ABSTRACT

Background: Neuromuscular diseases can be
either hereditary or acquired in nature. They may
present during childhood and/or adolescence,
with a generally genetic origin, and carry a high
risk of developing chronic conditions that lead to
physical limitations and  developmental
difficulties.

Objective: To describe the clinical and
molecular characteristics of patients diagnosed
with neuromuscular diseases who were treated
at the neurology outpatient clinic of Mario
Catarino Rivas Hospital during the period 2019—
2022.
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Patients and Methodology: This is a
descriptive correlational study involving 23
pediatric patients with neuromuscular diseases
attended in the pediatric neurology outpatient
clinic. A non-probability convenience sampling
method was used. Informed consent was
obtained from each participant’s parent or legal
guardian prior to the study. A survey-type
instrument was applied and later processed
using statistical software.

Results: It was found that 78.26% of the
patients were school-aged children, with a
mean age of 6.9 years; 73.91% were male;
57.52% were from the Cortés region. Most had
access to public services and no history of
consanguinity. The majority had not achieved
head control, crawling, or walking milestones.
The average age at first consultation was one
year, with gait abnormalities being the most
common reason for seeking medical attention.
In 21.74% of cases, the disease showed
progressive characteristics within two years.
Electromyography revealed a myopathic
pattern in 43.48% of cases, a neuropathic
pattern in 8.70%, and normal findings in 4.35%.
The most frequent genetic diagnosis was
Duchenne muscular dystrophy in 21.74% of
cases, and the overall mortality rate was 9.0%.

Conclusions: The most frequent phenotypic
pattern was the absence of head control,
crawling, and gait abnormalities. The most
common molecular diagnosis was
Duchenne/Berkher muscular dystrophy.
Genetic testing is essential for classifying the
disease and determining functional and life
prognosis.

Keywords: Duchenne, : Disorders,
Motoneuron, Neuromuscular, Paralysis.

INTRODUCCION

Las enfermedades neuromusculares (ENM)
se definen como un grupo de enfermedades
que afectan alguno de los componentes de la
unidad motora: célula del hasta anterior, nervio
periférico, union neuromuscular y/o musculo.

Volumen Especial: 2023- 2025

Se consideran enfermedades raras, por su baja
incidencia y prevalencia. Son de naturaleza
hereditaria o adquirida y pueden presentarse
en cualquier etapa de la vida; en la infancia y
adolescencia el origen es generalmente
genético, por lo cual estos pacientes son
considerados como un grupo de personas con
necesidades especiales de atenciéon de su
salud (NEAS), con riesgo elevado de presentar
una enfermedad crénica de limitacion fisica,
labilidad emocional, dificultades en el
desarrollo y/o de comportamiento, y requerir,
en consecuencia, servicios de salud que
integren, estos aspectos
interdisciplinariamente.'2

La gran mayoria de las enfermedades
neuromusculares tienen un prondstico malo
tanto funcional como de vida a mediano plazo
con un curso progresivo de debilidad muscular
en ocasiones de predominio en tronco y
extremidades inferiores, algunas otras
enfermedades como el caso de las miopatias,
con deterioro mas lento con presencia de
debilidad proximal, axial y facial, ptosis y
oftalmoplejia, pudiendo llegar a edad adulta
con muchas limitaciones para la realizacion de
actividades de la vida diaria.?3

Estas enfermedades no son infrecuentes
dentro de la morbilidad pediatrica, presentando
incidencias de: 1 en 3.500 recién nacidos vivos
hombres en distrofia muscular de Duchenne
(DMD) y de 1 en 6.000 nacidos vivos en
atrofias musculares espinales (AME). Se
encuentran ampliamente distribuidas a nivel
mundial, especialmente en zonas de alta
consanguinidad.*®

PACIENTES Y METODOS

Estudio descriptivo correlacional, siendo el
universo constituido por todos los pacientes
atendidos en la consulta externa de Neurologia
Pediatrica del Hospital Mario Catarino Rivas. El
muestreo fue no  probabilistico  por
conveniencia, siendo 23 pacientes la muestra.
Se incluyeron a todos los pacientes mayores
de 1 mes de edad con sospecha diagnostica
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de alguna enfermedad neuromuscular (retraso
motor: no alcance de hitos de desarrollo para
la edad, como sostén cefalico, no se sienta
solo, no camina, pérdida de habilidades
adquiridas previamente; debilidad muscular:
simétrica y progresiva, marcha anormal en
puntillas, marcha de pato, caidas frecuentes;
hipotonia; problemas para deglutir o hablar; y/o
deformidad musculo-esquelética), de ambos
sexos, captado en la consulta externa de
Neurologia durante el periodo 2019 — 2022.
Los hitos del desarrollo fueron evaluados
utilizando la escala de Bayley. En el analisis de
laboratorios, la CPK se consider6 elevada al
sobrepasar los limites superiores para la edad,
comparados con la tabla disponible en el
Harriet Lane 23 edicion., . Se recolectaron los
datos mediante instrumento tipo encuesta
aplicada a los padres / tutores de los pacientes.
Se elabord una base de datos y se digitalizaron
y tabularon en programa estadistico de SPSS
27.

RESULTADOS:

De 23 pacientes, el 78.26% (n=18) fueron
escolares, seguido de adolescentes en el
13.04% (n=3) y lactantes en el 8.70% (n=2).
Con una media de 6.9 afnos. El 73.91% (n=17)
fueron del sexo masculino y el 26.09% (n=6)
femenino. En el desarrollo el 43.48% (n=10) no
alcanzo el sostén cefalico, el 47.62% (n=11) no
realizaron el gateo, el 43.5% (n=10) no
realizaron la sedestacién y el 26.09% (n=6) no
realizaron la deambulacion. En edad de
consulta el 26.09% (n=6) la realiz6 al ano de
vida, siendo el principal motivo de esta la
alteracion de la marcha en el 39.13% (n=9). La
edad de aparicién de sintomas fue a los 2 afios
en el 39.13% (n=9), con una edad de
diagnéstico de la enfermedad a los 8 afios en
el 13.04% (n=4) con una progresion de los
sintomas de 2 afos en el 21.74% (n=5) y
sintomatologia progresiva en el 65.22% (n=15).
En laboratorios, la CPK se encontré elevada en
el 81.61% (n=19), nerviosas. La
electromiografia reporté un patron miopatico
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en el 43.48% (n=10) y patron neuropatico en
8.70% (n=2), se encontré normal en el 4.35%
(n=1) y en el 43.48% (n=10) no se realizd.
Estudio genetico reporto: AME1 SMN 2 copias
43% (n=1),AME 2 SMN2 2 copias 4.3%
(n=1),Ame3 SMN2: 3 copias 21.7% (n=5),
Disfrofia Muscular de Cintura 2a 4.3% (n=1),
DMD: Delecion 31.9% (n=9), DMD Mutacién
Puntual 4.3% (n=1), Miopatia por Ryanodina
4.3% (n=1), Miopatia de Thomsen 4.3% (n=1),
Distorfia  Muscular Congenita  Merosina
negativa 4.3% (n=1), Miopatia Bethlem 4.3%
(n=1), Miopatia Centronuclear ligada X 4.3%
(n=1).

DISCUSION

A nivel internacional solo se han realizado tres
estudios epidemioldgicos que abarcan Europa
y Estados Unidos a partir de 2002 para distrofia
muscular de Duchenne (DMD)°> y otras
enfermedades neuromusculares (ENM) lo que
dificulta la comparacion con datos locales.%’

En Honduras, los datos sobre la (DMD) y las
atrofias musculares espinales son limitados
debido a la falta de estudios y pruebas
genéticas que permitan su caracterizacion.

Nuestro estudio muestra una prevalencia del
73.91% en pacientes masculinos, similar a lo
reportado en estudios de Uruguay (69.4%)3,
Espafia (71%) °y Chile (74%). '° Esto reafirma
la conocida predisposicion de estas
enfermedades en varones debido a su
herencia recesiva ligada al cromosoma X.

En cuanto a la edad de aparicion de sintomas,
encontramos que el 39.13% de los casos se
manifestd a los 2 afos, con un diagndstico
promedio a los 8 afos. Esto difiere del estudio
norteamericano donde edad media 5 afos, un
estudio uruguayo, donde la edad de primera
consulta fue de 11.5 afos, y de los estudios en
Espafa, donde la edad media fue de 12.4
anos.' 12 La deteccién temprana en nuestro
estudio podria estar relacionada con la
preocupacion de los padres por retrasos en el
desarrollo psicomotor, aunque persiste un
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retraso en el acceso al diagnéstico definitivo.
El 81.61% de los pacientes presentd niveles
elevados de CPK, un hallazgo clave en el
diagnostico de ENM, aunque la ausencia de
biopsias musculares, evaluacion por
ultrasonido y pruebas genéticas en un
porcentaje significativo de los casos limita la
certeza  diagndstica.’>'4'%  En  estudios
internacionales, los analisis genéticos han
permitido caracterizar mejor las patologias, con
un 29.2% de diagnostico confirmado en
Espania. %1822 En nuestro estudio, las pruebas
genéticas fueron limitadas, con predominio de
deleciones en el gen de la distrofina (31.9%).
Otro punto relevante es la ausencia de
poligrafia y evaluaciones respiratorias en
nuestra poblacién, a pesar de que estudios en
Chile'® 23 reportaron trastornos respiratorios en
el 81% de los pacientes con ENM. Esto podria
subestimar complicaciones respiratorias que
podrian impactar en la morbimortalidad de
estos pacientes. 2 En Espaiia, la insuficiencia
respiratoria fue la principal causa de ingreso
hospitalario en 63.8% de los casos y la
mortalidad alcanzé6 el 28.5% en unidades de
cuidados intensivos. 913.18.24

Entre las limitaciones del estudio, destaca el
tamafo reducido de la muestra, la falta de
pruebas diagnosticas avanzadas y la ausencia
de seguimiento a largo plazo. Ademas, la
ausencia de estudios previos en Honduras
dificulta establecer tendencias epidemiologicas
y comparar la progresiéon de la enfermedad en
nuestra poblaciéon. El fenotipado clinico
cuidadoso y el conocimiento de los costos y
limitaciones de las pruebas genéticas son clave
para disefar un enfoque de diagndstico factible
y de alto rendimiento para cada individuo.'*1°
Es crucial fortalecer el reconocimiento de
patrones clinicos, el acceso a pruebas
geneéticas y estudios complementarios que
permitan una mejor caracterizacion y manejo
de los pacientes con ENM en el pais.'6:17.20
Sin una terapia curativa para enfermedades
genéticas, el tratamiento se basa en medidas
de apoyo como fisioterapia, cuidado
respiratorio y cardiaco, con mejor esperanza
de vida en DMD en mas de 10 afios. 2"22
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TABLA 1. Patrén fenotipico y molecular de las
enfermedades neuromusculares en pacientes de la
consulta externa de neurocirugia pediatrica del Hospital
Mario Catarino Rivas, durante 2019 — 2022.

PATRON FENOTIPICO n (%)
=  Grupo etario
Lactante 2 (8.70)
Escolar 18 (78.26)
Adolescente 3(13.04)
= Género
Femenino 6 (26.09)
Masculino 17 (73.91)
= Sintomas
Ausencia de sostén cefélico 10 (43.48)
Ausencia de gateo 11 (47.62)
Ausencia de sedestacion 10 (43.5)
Ausencia de deambulacion 6 (26.09)
= Edad de consulta
1 afio 6 (26.09)
2 afios 9(39.13)
8 afios 4 (13.04)
= Sintomatologia
Estable 2 (8.70)
Fluctuante 6 (26.09)
Progresiva 15 (65.22)
= Valores de CPK
Normal 4(17.39)
Elevada 19 (81.61)
= Electromiografia
Patrén neuropatico 2 (8.70)
Patrén miopdtico 10 (43.48)
Normal 1(4.35)
= Estudio genético
AME1 SMN 2 copias 1(4.35)
AME2 SMN 2 copias 1(4.35)
AME3 SMN 3 copias 5(21.7)
Distrofia muscular de cintura 1(4.35)
DMD Delecién 9(31.9)
DMD Mutacién puntual 1(4.35)
Miopatia por Ryanodina 1(4.35)
Miopatia de Thomsen 1(4.35)
Distrofia muscular congénita
Merosina negativa 1(4.35)
Miopatia Bethlem 1(4.35)
Miopatia centronuclear ligada X 1(4.35)

Fuente: Propia
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CONCLUSIONES
El presente estudio identificé un predominio del
grupo etario escolar, con mayor afectacién en
el sexo masculino.

La edad de consulta mas frecuente fue al
primer afio de vida, con un inicio de sintomas a
los dos afios, caracterizado principalmente por
alteraciones en la marcha y progresion
sintomatica. Los hallazgos laboratoriales
evidenciaron niveles elevados de CPK con
transaminasas hepaticas dentro de parametros
normales. No se realizaron biopsias
musculares ni nerviosas. En la electromiografia
predomind el patron miopatico, asociado con
atrofia muscular, hipotonia y reduccion de la
fuerza en miembros superiores e inferiores. El
diagnostico molecular mas  frecuente
correspondid6 a la distrofia muscular de
Duchenne/Berkher.
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