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Resumen

La distrofia muscular de Duchenne es una enfermedad que se asocia con debilidad muscular progresiva
y deterioro funcional. El manejo clinico, la instauracion del tratamiento y el seguimiento de los pacientes
dependen del estado funcional y de la repercusion de la enfermedad en la calidad de vida. Las escalas
funcionales son instrumentos de medicién, estandarizados y validados, que permiten hacer seguimiento
ala evolucion de la enfermedad, caracterizar el fenotipo de los pacientes, predecir la pérdida funcional
y evaluar el impacto de las intervenciones. El articulo describe las escalas funcionales que, de acuerdo
con la evidencia disponible, pueden usarse en pacientes con distrofia muscular de Duchenne.

Palabras clave: distrofia muscular de Duchenne; escalas; estatus funcional.

Abstract

Duchenne muscular dystrophy is a disease associated with progressive muscle weakness and func-
tional decline. Clinical management, initiation of treatment, and follow-up of patients depend on their
functional status and the impact of the disease on quality of life. Functional scales are standardized
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Aplicacién de escalas funcionales en pacientes con distrofia muscular de Duchenne

and validated measurement tools that allow monitoring of disease progression, characterization of the
patients’ phenotype, prediction of functional loss, and evaluation of the impact of interventions. This
article describes the functional scales that, according to the available evidence, can be used in patients
with Duchenne muscular dystrophy.
Keywords: Duchenne muscular dystrophy; scales; functional status.

Resumo
A distrofia muscular de Duchenne (bMp) € uma doenga associada a fraqueza muscular progressiva e dete-
rioracdo funcional. O manejo clinico, o inicio do tratamento e o acompanhamento dos pacientes dependem
do estado funcional e do impacto da doenca na qualidade de vida. As escalas funcionais sdo instrumentos
de medida padronizados e validados que permitem acompanhar a evolu¢do da doenca, caracterizar o
fendtipo dos pacientes, prever a perda funcional e avaliar o impacto das intervencdes. A presente revisao
busca descrever as escalas funcionais que, de acordo com as evidéncias disponiveis, podem ser utilizadas
em pacientes com pwmp.

Palavras-chave: distrofia muscular de Duchenne; escalas; estado funcional.

Introduccion

a distrofia muscular de Duchenne (bMD) es una enfermedad genética, recesiva, ligada al
Lcromosoma X, como resultado de la deficiencia de la enzima distrofina. Se manifiesta
clinicamente por debilidad muscular de inicio temprano, atrofia progresiva, mecanismos
compensatorios posturales, y un alto riesgo de contracturas, deformidades musculoes-
queléticas y pérdida funcional significativa (1-13). Las personas que padecen bmp presentan
riesgo de muerte temprana, debido a las complicaciones cardiopulmonares asociadas con
la enfermedad (14). No existe un tratamiento que cure la bMD, pero se cuenta con terapias
modificadoras de la enfermedad (1-4,9,10,15-28) que retrasan su progresion, prolongan la
funcionalidad del paciente y mejoran su estado cardiorrespiratorio y su calidad de vida
(29-38).

Los avances en la terapéutica de los pacientes con bMbp hacen importante la posibilidad
de medir su eficacia e identificar los desenlaces clinicos, asi como el impacto del tratamiento
enla morbimortalidad y funcionalidad del paciente (30,39). Por ello, es necesario disponer de
medidas de evaluacion efectivas y validadas que valoren diferentes aspectos en los pacientes
con DMD (40).

La presente revision tiene como objetivo describir las escalas funcionales que, de acuerdo
con la evidencia publicada, pueden utilizarse en pacientes con DMD.
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Uso de las escalas funcionales en la evaluacion
de los pacientes con distrofia muscular de Duchenne

as escalas funcionales (er) son instrumentos de medicion, estandarizados y validados,
Lque evaluan las habilidades de un individuo para desenvolverse en su ambiente, ejer-
cer su autocuidado y participar en actividades de la vida diaria (41). Las Er proporcionan
puntajes que valoran cuantitativamente la funcionalidad individual y el grado de disca-
pacidad (41,42). La Clasificacion Internacional del Funcionamiento (cir; tabla 1) describe el
estado de los pacientes en un lenguaje unificado y estandarizado, teniendo en cuenta dos
componentes: funcionamiento/discapacidad y factores contextuales (42).

Tabla 1. Clasificacién Internacional del Funcionamiento (CIF)

Funcionamiento y discapacidad Factores contextuales
Cuerpo Actividades y participacion Factores ambientales Factores contextuales
Funciones de los . : foe
sistemas corporales Funcionamiento desde una el funcionamiento y la
perspectiva individual y social di idad
Estructuras corporales Entorno general 1scapacida

Fuente: tomada y adaptada de (42).

Estudios clinicos realizados respaldan el uso de las r en la valoracion de los pacientes
con pwmbD (15,39,43-45), debido a su utilidad para hacer seguimiento de la evolucidn de la
enfermedad, caracterizar el fenotipo de los pacientes, predecir la pérdida funcional y evaluar
el impacto de las intervenciones (15,45) y el requerimiento de intervenciones adicionales
—como la terapia ocupacional y fisica, intervenciones con ortesis y sistemas adaptativos,
entre otros— (40). Las er han demostrado su eficacia tanto en pacientes ambulantes como
en los no ambulantes (15,45), como se ve en la tabla 2.

Tabla 2. Escalas de evaluacion en rehabilitacién

Evaluaciones funcionales estandarizadas Medidas de resultados percibidos por los pacientes
Evaluacién Ambulatoria North Star (Nsaa) Medidas de discapacidad/escalas de participaciéon
Pruebas funcionales cronometradas Instrumento de Recopilacén de Datos de Resultados Pedidtricos (PobcI)
Test de Marcha en 6 Minutos (6MWT) Indice de Evaluacién Peditrica de Discapacidad (PEDI)
Medicion de la Funcién Motora (MFM) Calidad de vida

Escala de Brooke para miembros superiores Inventario de Calidad de Vida Pediatrica (PedsQL)

Escala de Vignos para miembros inferiores Otros

Escala clasificacion de Egen EK2 Escalas de dolor
Escala de Funcionamiento de Miembros Escalas de Fatiga
Superiores (PUL) Escala de Disnea de Borg
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Dadalarapida progresion yla pérdida de la funcionalidad en pacientes con bmp (14), debe
considerarse una valoracion funcional de aspectos como: rangos de movimiento pasivos,
postura y alineacion, fuerza muscular, funcionalidad, calidad de vida y participacion en
actividades de la vida diaria (15,45). Con esta evaluacion se puede determinar la progresion
de la enfermedad y orientar el manejo de los pacientes (14,46).

Es importante hacer hincapié en que las escalas deben usarse de acuerdo con el manual
de implementacion y estandarizacion y con su esquema de puntuacion. Ademas, deben ser
aplicadas por personal entrenado, con conocimiento de la enfermedad, que pueda garantizar
la coherencia y validez de sus resultados. El empleo sistematico de las er durante la vida del
paciente anticipa requerimientos asociados con el manejo del dolor (47-49), 1a fatiga (50), la
discapacidad (51),la calidad de vida (52) y los desenlaces del paciente (53). Lo anterior permite
llevar a cabo una rehabilitacion preventiva, en busca de preservar la fuerza y disminuir la
pérdida muscular, las contracturas y las deformidades concomitantes (40).

Escalas usadas en pacientes con distrofia muscular
de Duchenne

Evaluacion Ambulatoria North Star

La Evaluacion Ambulatoria North Star (Nsaa) es una escala funcional estandarizada, com-
puesta por 17 apartados, ordenados segun la edad en la que se adquieren las capacidades
funcionales, que van desde ponerse de pie hasta el salto monopodal. Cada apartado otorga
un valor de 2 puntos para un valor total de 34 (54,55).

Es una escala robusta y de facil aplicacion psicométrica y tradicional que detecta las
habilidades que se van deteriorando de acuerdo con la historia natural de la enfermedad (56).

Esta escala se tradujo y valido al espafiol en el 2021, para facilitar su aplicacion en regiones
de habla hispana (55). Su uso ha sido recomendado por las guias de diagndstico y manejo de
la pmp (14,46) y por el Consenso Colombiano para el Seguimiento de Pacientes con Distrofia
Muscular de Duchenne, que recomienda su implementacion en menores y mayores de 5
afios, cada 6 meses, segun la fase en la que esté el paciente (existen dos escalas Northstar
revisadas para menores de 5 afios: la 3.0 y la 3.5) (45).

Pruebas funcionales cronometradas

Las pruebas funcionales cronometradas son pruebas estandarizadas que determinan la
funcionalidad del paciente con pmp. Estdn compuestas por el tiempo para correr/caminar
10 metros, el tiempo para subir 4 escalones, el tiempo que toma el paciente para pasar de
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decubito supino a posicion de pie o de decubito supino a posicion sentado. Estas pruebas
son confiables y de facil aplicacion en nifios a partir de los 4 afios (45). Permiten predecir
la pérdida de habilidades motoras segun los resultados obtenidos (45). Su uso se encuentra
recomendado por las guias de diagndstico y manejo de la pmp (14,46) y por el Consenso
Colombiano para el Seguimiento de Pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne, que
sugiere su implementacion en menores y mayores de 5 afios, cada 6 meses, de acuerdo con
la fase en la que esté el paciente (45).

Test de Marcha de 6 Minutos

El Test de Marcha de 6 Minutos (6MwT) mide la distancia maxima que puede recorrer una
persona sobre una superficie plana en 6 minutos (57). Inicialmente, se desarrolld6 como
una herramienta de evaluacion global del desempefio cardiaco, respiratorio, circulatorio y
muscular, en multiples patologias (57). Se ha validado en pacientes con enfermedades neuro-
musculares y es de gran utilidad para evaluar la respuesta a las intervenciones terapéuticas
y para establecer el prondstico sobre el deterioro esperado, segun la historia natural de la
enfermedad. La 6MwT en pacientes con bMD se correlaciona estrechamente con la edad, pues
hay una mejoria importante en los primeros 7 afios de vida y, luego, un deterioro significativo
asociado con la evolucion de la enfermedad (58).

Esta es la escala que mejor se correlaciona con la Nsaa (56). Los pacientes que logran
una distancia inferior a los 350 metros en el 6MwD inicial tienen un deterioro funcional
mads acelerado que aquellos que logran distancias mayores a 350 metros en el 6MwD (58). Su
uso se encuentra recomendado por las guias de diagndstico y manejo de la pmp (14,46) y el
Consenso Colombiano para el Seguimiento de Pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne,
que indica su implementacion en mayores de 5 afios, cada 6 meses, de acuerdo con la fase
en la que esté el paciente (45).

Medicion de la Funcién Motora

La Medicion de la Funcion Motora (MFM) es una escala funcional estandarizada, desarrollada para
determinar la funcion motora y la progresion de la debilidad neuromuscular. Hay dos versiones
de la escala: MFM-32, para pacientes mayores de 6 afios, y MFM-20, para pacientes entre 2 y 6 afios.
Puede aplicarse tanto en pacientes ambulantes como no ambulantes (59). Permite la evaluacion
de tres areas funcionales: D1: bipedestacion y transferencias; D2: funcion motora axial y proxi-
mal, y D3: funcion motora distal (59). E1 Consenso Colombiano para el Seguimiento de Pacientes
con Distrofia Muscular de Duchenne recomienda la implementacion de la MFM-20 en pacientes
menores de 5 afios, y la MFM-32, en pacientes mayores de 5 afios y en pacientes no ambulantes,
con un seguimiento cada 6 meses, ajustado a la fase en la que se encuentra el paciente (45).
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Escala de Brooke para miembros superiores

La Escala de Brooke es una escala ordinal usada para evaluar la funcionalidad de los miem-
bros superiores. Fue disefiada para pacientes con pmp (60,61) y consta de 6 apartados en los
que se evalua la capacidad de movimiento y la fuerza de los miembros superiores (62). Esta
recomendada por las guias de diagnostico y manejo de omp (14,46).

Escala de Vignos para miembros inferiores

La Escala de Vignos es una escala ordinal usada para valorar la funcionalidad de los miembros
inferiores. Evalua la funcionalidad y los rangos de movimiento en pacientes con DMD, en una
escala de 1 a 7 (60-62). La recomiendan las guias de diagnostico y manejo de la pmp (14,46), por
su alta confiabilidad interclase, que se correlaciona con la funcionalidad en el examen clinico
en la bmp (61).

Escala de Clasificacion de Egen (EK2)

La Escala de Clasificacidon de Egen se disefio para evaluar las habilidades funcionales y la discapa-
cidad en pacientes con pMD, luego de perder la ambulacion (63). El puntaje va de 0 a 51, donde 0
representala mayor funcionalidad independiente. La escala se basa en el desempefio del paciente
en 17 items que determinan la habilidad para realizar diferentes actividades que dependen de la
funcion motora y definen el estado funcional del paciente (64). Se encuentra traducida y validada
al espafiol (64) y su uso esta recomendado por las guias de diagndstico y manejo de la bmp (14,46)
y el Consenso Colombiano para el Seguimiento de Pacientes con Distrofia Muscular de Duchenne,
que recomienda suimplementacion en pacientes no ambulantes, con seguimientos cada 6 meses,
de acuerdo con la fase en la que se encuentre el paciente (45).

Escala de Rendimiento de la Extremidad Superior

La Escala de Rendimiento de la Extremidad Superior (puL, por sus siglas en inglés) se disefio
especificamente para evaluar la funcion de los miembros superiores en pacientes con bmp, tanto
ambulantes como no ambulantes (65). Tiene tres dominios que analizan el desempefio de los
miembros superiores en actividades clinicamente relevantes en la vida diaria, pero se enfoca en
la progresion de la enfermedad de proximal a distal en el segmento superior (hombro), medio
(codo) e inferior (mufieca) (65). Existen dos versiones de la escala: la primera version (puL 1.2),
con una puntuacion total de 74, y la version revisada de la escala (puL 2.0), con una puntuacion
total de 42. Ambas versiones estan validadas y han demostrado ser confiables y utiles para
detectar cambios funcionales significativos relacionados con la progresion de la enfermedad
y el uso de terapias, como los glucocorticoides (66). Las guias de diagndstico y manejo de la bMD
(14,46) y el Consenso Colombiano para el Seguimiento de Pacientes con Distrofia Muscular de
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Duchenne recomiendan su implementacion en pacientes no ambulantes, con seguimientos
cada 6 meses, de acuerdo con la fase en la que se encuentre el paciente (45).

Resultados percibidos por los pacientes

Existen escalas que valoran la repercusion de la enfermedad en el paciente y como percibe
su enfermedad. Dentro de estas, las guias de diagnostico y manejo de la pmp aconsejan
el Instrumento de Recopilacién de Datos de Resultados Pedidtricos (pobcr) y el Indice de
Evaluacion Pedidtrica de Discapacidad (pepi) (14,46). Estas mismas guias de diagndstico y
manejo de la bMD recomiendan el Inventario de Calidad de Vida Pediatrica (PedsQL) como
el estdndar de valoracion de calidad de vida en pacientes con pmD (14).

Otras escalas

En los pacientes con pmp, adicionalmente al seguimiento de la funcionalidad y la calidad
de vida, es importante hacer un seguimiento de los sintomas asociados con la enfermedad.
Esto es posible hacerlo mediante escalas estandarizadas, como la Escala de Dolor (47-49), la
Escala de Fatiga (50) y la Escala de Disnea de Borg (67). Su uso se encuentra recomendado
por las guias de diagnostico y manejo de la bmp (14,46).

Conclusiones

a evaluacion de los pacientes con pMD mediante escalas funcionales analiza la progresion

de la enfermedad de forma estandarizada para orientar el manejo multidisciplinario
segun las necesidades de cada persona. Se recomienda utilizar las mismas mediciones fun-
cionales, de manera consistente en el tiempo, por personal entrenado en la aplicacion de
estas escalas y con conocimiento de la enfermedad. Para asegurar la calidad de la evalua-
cion con escalas funcionales se debe garantizar:

* Laaplicacion estandarizada, de acuerdo conlos manuales y recomendaciones disponibles
para cada escala.

* Lautilizacidn de los esquemas de puntuacion definidos para cada escala.

* Las condiciones 6ptimas de aplicacion (los materiales adecuados, el espacio apropiado
y la disponibilidad de tiempo necesaria para cada escala).
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