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Relationship between Duchenne muscular dystrophy diagnosis and crawling
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RESUMEN

Introduccion: La distrofia muscular de Duchenne es la
enfermedad neuromuscular méas frecuente en varones en la
infancia, con un patrén de herencia ligada al X recesivo. La
ausencia o retraso en el gateo podria ser un signo de debilidad
muscular proximal precoz. Objetivo: Analizar la relacion entre
el gateo y el diagnéstico de DMD en pacientes del CRIT Estado de
Meéxico, con la finalidad de conocer si éste podria ser un potencial
indicador que ayude al clinico a sospechar y realizar un diagnéstico
temprano de la enfermedad. Material y métodos: Se realiz6
un estudio descriptivo-analitico, no experimental, retrospectivo,
transversal en 223 pacientes con diagnéstico confirmado de DMD,
atendidos durante el periodo comprendido entre enero de 1999
y marzo de 2018 en la clinica de enfermedades neuromusculares
del CRIT Estado de México. Resultados: De 223 pacientes
estudiados, 63% no realiz6 gateoy 22% lo hizo de forma retardada.
Los pacientes que no gatearon adquirieron la marcha tres meses
después de los que si gatearon. El grupo de pacientes con retraso
en el gateo adquirié la marcha con retraso en promedio de 6.4
meses. Conclusién: El antecedente de ausencia o retraso en la
adquisicion del gateo y marcha es una asociacion que se presenta
de forma frecuente en pacientes con DMD. A la fecha en México,
no se cuenta con programas de tamizaje neonatal, por lo que la
ausencia de gateo podria ser un dato a tomar en cuenta como
signo de DMD para realizar un diagnéstico oportuno.

Palabras clave: Distrofia muscular de Duchenne, gateo,
diagnéstico temprano.

Nivel de evidencia: 111

ABSTRACT

Introduction: Duchenne muscular dystrophy is the most
frequent neuromuscular disease in boys in childhood with an
X linked recessive inheritance pattern. The absence or delay in
crawling could be a sign of early proximal muscle weakness.
Objective: To analyze the relationship between crawling and
the diagnosis of DMD in patients of the CRIT Estado de Mexico,
in order to know if this could be a potential indicator that helps
the clinician suspect and make an early diagnosis of the disease.
Material and methods: A descriptive-analytical, non-
experimental, retrospective, cross-sectional study was conducted
in 223 patients with confirmed diagnosis of DMD that attended
the clinic of neuromuscular diseases at the CRIT Estado de
Meéxico during the period from January 1999 to march 2018.
Results: 223 patients were studied, 63% did not crawl and
22% did so in a delayed manner. Patients who did not crawl
acquired gait 3 months after those who crawled. The group of
patients with delayed gait acquisition had a delay of 6.4 months
on average. Conclusion: An history of absence or delay in the
acquisition of crawling and gait is an association that occurs
frequently in patients with diagnosis of DMD. To date in Mexico
there are no neonatal screening programs for the disease, so the
absence of crawling could be a factor to be considered as a sign
of DMD to make an opportune diagnosis.

Keywords: Duchenne muscular dystrophy, crawling, early
diagnosis.
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INTRODUCCION

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es la en-
fermedad neuromuscular més frecuente en varones
durante la infancia, con un patrén de herencia ligada
al X recesivo, se calcula que hasta 62% de los casos se
deben a mutaciones de novo.? Tiene una incidencia
de 1/3,500-6,000 recién nacidos vivos varones y una
prevalencia de 3-4/100,000 en la poblacién masculi-
na. Se caracteriza por debilidad progresiva que co-
mienza en la ninez, seguida de pérdida de la marcha
en la segunda década de la vida, con una esperanza
de vida entre los 20 y 30 anos.?* La edad promedio
del diagnoéstico de la enfermedad es entre los cuatro
y cinco anos, a pesar de que los primeros sintomas
pueden manifestarse antes de los dos anos.>® La sos-
pecha diagnéstica se realiza en los nifnos cuando ya
manifiestan evidentes signos de debilidad muscular
proximal, como dificultad para correr o levantarse
del suelo, subir y bajar escaleras, caidas frecuentes y
alteraciones en el patrén de marcha, por lo que existe
una brecha entre el inicio de la sintomatologia y la
realizacién del diagnéstico definitivo.” Se ha repor-
tado en la literatura la existencia de un antecedente
de retraso durante el neurodesarrollo de los pacien-
tes que han sido diagnosticados con DMD;8? sin em-
bargo, pocos estudios valoran de forma especifica los
diversos componentes del desarrollo motor grueso
(sostén cefélico, rodamientos, sedestacion, arrastre,
gateo) siendo la ausencia de marcha independiente
a los 18 meses el indicador temprano més estudiado
para sospechar un diagnéstico de DMD.5:10

El gateo puede definirse mediante un concepto
biomecanico: un movimiento para lograr un cambio
de posicién o de lugar, efectuado por un cuerpo o por
una de sus partes al desplazar estructuras 6seas y ar-
ticulares mediante contraccién muscular con carac-
teristicas cinéticas (fuerza) y cinematicas (velocidad,
aceleracion, direccién, amplitud);!! no obstante, otros
autores han ampliado esta definicién considerandolo
ademads como un movimiento adaptativo y explora-
torio del nino a través de diversas acciones motrices
para conocer y aprender del medio.!? La Organiza-
cion Mundial de la Salud (OMS) utiliza el concepto
biomecéanico definiendo al gateo como el movimiento
del infante de forma alternada hacia delante y atras,
sin que el estémago toque la superficie de apoyo y
que se presente en al menos tres movimientos conti-
nuos y consecutivos, refiriéndose a éste como un hito
del desarrollo motor grueso que se adquiere entre los
5.3 y 13.9 meses.!3 Existe controversia de opiniones
sobre si el gateo es 0 no una parte importante para el

adecuado desarrollo motor del nifio; sin embargo, no
existe un fundamento cientifico que avale estas ase-
veraciones.!* A pesar de este hecho, el gateo implica
el uso de musculos proximales,'® por lo que su ausen-
cia o retraso podria ser un signo precoz de debilidad
muscular proximal.

La importancia de realizar un diagnéstico tem-
prano en los pacientes ha sido una necesidad desde
hace varios afnos, ya que permite un manejo precoz
del paciente y su familia, asi como recibir un asesora-
miento genético de certeza.'®

Objetivo: en el presente estudio se analiz6 la re-
lacién entre el gateo y el diagnéstico de DMD en pa-
cientes de un Centro de Rehabilitacién Infantil con
la finalidad de conocer si éste podria ser otro poten-
cial indicador que ayude al clinico a sospechar y rea-
lizar un diagnéstico temprano de la enfermedad.

MATERIAL Y METODOS

Se realiz6 un estudio descriptivo-analitico, no ex-
perimental, retrospectivo, transversal, retrolectivo.
Previa revisién y aprobacién de los Comités de Etica
e Investigacion del Centro de Rehabilitacion e Inclu-
sion Infantil Teletén (CRIT) Estado de México, en ju-
nio de 2018. Se solicit6 la lista de los pacientes aten-
didos durante el periodo comprendido entre enero de
1999 y marzo de 2018 en la clinica de enfermedades
neuromusculares del CRIT Estado de México que
contaran con el diagnéstico de DMD.

Criterios de inclusién: expedientes de pacientes
con diagnéstico de DMD confirmado mediante es-
tudio molecular, biopsia muscular, niveles de CPK,
estudio de electromiografia o mediante una combi-
nacién de estos estudios, que tuvieran documentada
informacién sobre el gateo en la historia clinica rea-
lizada por los servicios de rehabilitacién, pediatria,
neuropediatria o genética y el documento de confi-
dencialidad de datos firmado a su ingreso. Criterios
de exclusion: pacientes que contaran con diagnéstico
de otra enfermedad neuromuscular o no tuvieran el
documento de confidencialidad de datos.

Se obtuvieron las siguientes variables con respec-
to al gateo: presencia o ausencia de gateo durante el
desarrollo motor grueso, edad de inicio de gateo en
caso de haberse presentado, edad de inicio de mar-
cha, edad de inicio de la sintomatologia, primeros
sintomas reportados por los padres, edad de diag-
néstico definitivo de DMD, técnicas utilizadas para
realizar el diagnéstico y si se contaba con anteceden-
tes familiares con diagnéstico de DMD, con el fin de
establecer las caracteristicas sociodemograficas de la
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Figura 1: Edad promedio de los pacientes incluidos en el estudio.
La edad media de los pacientes que fueron incluidos en el estudio fue de nueve
afios, con un rango de edad entre uno y 17 afios.

poblacién estudiada y analizar la relacién entre el ga-
teo y el diagnéstico de DMD.

Para el analisis de datos obtenidos se utilizé el
paquete estadistico para ciencias sociales STATA
Version 14. Para las variables continuas se estimé la
media, desviacion estandar, percentiles y valores mi-
nimos y maximos; para las variables categéricas se
estimaron frecuencias y distribuciones porcentuales.
Se realiz6 un anélisis bivariado entre el gateo (si/no)
con las variables de interés: edad de inicio de gateo
(meses), retraso en adquisicion del gateo (temprano
o tardio) y antecedente familiar de DMD. La variable
dicotémica de antecedente familiar se comparé me-
diante 2. El valor p de significancia estadistica para
las pruebas de hipétesis fue de 0.05.

RESULTADOS

Se obtuvo un total de 395 expedientes de pacientes
con diagnéstico de DMD. En 33% (n = 131) de las his-
torias clinicas no se encontré informacién acerca del
gateoy en 10% (n = 41) el familiar del nifo no recor-
daba dicha informacién. No se especifico la forma en
la que se habia realizado el gateo, o si en lugar de éste,
el nino habia utilizado algtin otro tipo de movimiento
para desplazarse previo a iniciar la marcha. La po-
blacién final estuvo conformada por 223 pacientes
masculinos de entre uno y 17 anos, con un promedio
de edad de nueve (DE 3.1) (Figura 1) con diagnostico
de DMD confirmado por estudio molecular, niveles de
CPK, biopsia muscular, estudio de electromiografia o
una combinacién de éstos. S6lo 24% de los pacientes
(n = 54) contaban con el antecedente de un familiar
afectado, el resto (n = 168) se consideraron mutacio-
nes de novo. Los primeros sintomas detectados por
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los padres fue en promedio a los 3.2 anos (DE 1.6) (Fi-
gura 2). El sintoma inicial que se reporté con mayor
frecuencia fueron las caidas, seguido de las alteracio-
nes en el patrén de marcha (marcha anadina, clau-
dicante o en puntas) y en tercer lugar, la dificultad
para subir o bajar escaleras (Tabla 1). E1 9.4% de los
familiares de los pacientes reportaron como parte de
la sintomatologia un retraso en la adquisicién de los
hitos del desarrollo motor grueso (gateo o marcha).
Sélo cinco ninos presentaron hipertrofia de gemelos
como signo inicial de la enfermedad. El diagnéstico
definitivo de DMD se realiz6 en promedio a los 6 anos
(DE 1.9) (Figura 3).

Sesenta y tres por ciento de la poblacién total (n
= 140) no realiz6 gateo durante su neurodesarrollo.
Del total de los menores (n = 83) que lograron el ga-
teo, 22.7% (n = 18) lo realizaron de forma retardada,
en promedio a los 18.2 meses. Se encontré que 43%
de los nifos (n = 95) presentaron marcha de forma

Media: 3.23
DE:1.58
Min.: 0.5
Max.: 8

64

Numero de pacientes

Afios de edad en que iniciaron los sintomas

Figura 2: Edad de deteccion de los primeros sintomas.

Tabla 1: Porcentaje de pacientes de acuerdo con los sintomas
mas frecuentes reportados.

Porcentaje de pacientes que

Sintoma manifestaron los sintomas
Caidas frecuentes 54.7
Marcha anadina, claudicante, en puntas, en equino 29.6
Dificultad para subir y bajar escaleras 18.9
Dificultad para correr 16.1
Dificultad para brincar 1.2
Dificultad para incorporarse del suelo 10.3
Cansancio o fatiga al caminar 72
Retraso en la adquisicién de la marcha 6.7
Dolor en miembros inferiores 6.2
Retraso en la adquisicion del gateo 2.7
Hipertrofia de gemelos 2.2
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Figura 3: Edad del diagnostico definitivo de distrofia muscular de Duchenne.
DMD = Distrofia muscular de Duchenne.

retrasada, la cual adquirieron en promedio a los 25.5
meses, aunque el limite maximo de la OMS para la
adquisicion de este hito es a los 18 meses.

Estadisticamente la ausencia o retraso del gateo
no tuvo una relacién significativa con la edad en la
que se realiz6 el diagnéstico definitivo de DMD (p >
0.05). Al analizar la relaciéon entre la marcha y el ga-
teo se encontro que los pacientes que no gatearon ad-
quirieron la marcha tres meses después de los que si
lo hicieron (20.8 versus 17.8 meses, respectivamente)
(p < 0.000) y los que mostraron un retraso en el ini-
cio del gateo, también mostraron retraso en el inicio
de la marcha, adquiriéndola en promedio 6.4 meses
después de los que comenzaron el gateo dentro de un
rango de tiempo normal (16.4 versus 22.8 meses) (p
= 0.000).

DISCUSION

Diversos estudios concluyen que el diagnéstico de
DMD debe excluirse en todo nifio que presente un
retraso en el desarrollo que no tenga una causa apa-
rente, especialmente si presenta retraso en la adqui-
sicién de la marcha y del lenguaje,'%1%:17 ya que la
mayoria de los casos no cuenta con un antecedente
familiar, tal como se reporté en el presente estudio
(76% de los pacientes sin historia familiar de DMD).

El antecedente de un retraso en el desarrollo mo-
tor en ninos con diagnéstico de DMD se ha reportado
en diversos estudios: Van Ruiten, en Reino Unido,
reporté retraso para la adquisiciéon de la marcha en
tres de sus nifios de una muestra de 20 pacientes;'®
Prufer y su equipo, en Brasil, mencionan la presencia
de un retraso en la adquisicién de la marcha en la po-
blacién estudiada como uno de los primeros sintomas
presentados por los pacientes (n = 78);'9 Ciafaloni y
colaboradores reportaron que 58.1% de sus pacientes
tuvieron un retraso en el 4rea motora gruesa (n =

156);2° D’Amico y su grupo reportaron retraso en el
desarrollo motor grueso en 15% de sus pacientes (n
= 384) y recomendaron la realizaciéon de niveles de
CPK en todo paciente que no presentara marcha des-
pués de los 18 meses o tuviera un retraso global del
desarrollo.” S6lo un estudio realizado por Avaria, en
Chile, report6 que, de una muestra de 61 pacientes,
50% de los ninos adquirieron la marcha después de
los 18 meses, y es el tnico estudio que menciona la
ausencia de gateo en 85% de su poblacién?! (Tabla 2).

Hay poca informacién cientifica que haya eva-
luado especificamente la relaciéon del gateo con el
diagnéstico de DMD. A pesar de que el porcentaje
de ninos que no realiz6 gateo en el presente traba-
jo resulté elevado, tanto en casos familiares como en
los casos de mutaciones de novo, no fue una variable
que contribuyera a realizar un diagnéstico méas tem-
prano de DMD (p > 0.05). Una posible explicacion
es que existe poco fundamento cientifico que apoye
al gateo como un paso indispensable para lograr un
adecuado desarrollo, como ya fue mencionado previa-
mente,'* por lo que su ausencia podria no ser tomada
en cuenta como un dato de alarma a vigilar durante
el neurodesarrollo. Gesell, desde 1941, publicé que
«una pequena parte de la poblacién nunca gatea o no
se desplaza sobre palmas y plantas y acceden direc-
tamente a la postura erecta» y el concepto de gatear
con manos y rodillas fue incluido en la prueba de de-
sarrollo de Denver hasta 1992.2223 Hay estudios que
reportan que determinado nimero de nifos camina-
ron sin gatear previamente: hasta 20% de los ninos
espanoles y 17% de los ninos britdnicos omiten la
etapa del gateo durante su desarrollo sin que se haya
reportado la presencia de alguna patologia.2425> Un
estudio realizado en poblacién de Jamaica demuestra
que 29% de los ninos no gatearon y los que si lo hi-

Tabla 2: Antecedente de retraso en el desarrollo motor en nifios con diagndstico
de distrofia muscular de Duchenne en diversos estudios a nivel mundial.

Pais Retraso de desarrollo motor grueso (%)  Poblacion total (n)

México (CRIT) 63.0 Ausencia de gateo 223
43.0 Marcha tardia

22.0 Gateo tardio

Brasil 100.0 Marcha tardia 78

Chile 50.8 Marcha tardia 61
85.0 Ausencia de gateo

Estados Unidos 58.1 No especifica 156

Reino Unido 15.0 Marcha tardia 20

Italia 15.0 No especifica 384

CRIT = Centro de Rehabilitacion Infantil Teleton.
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cieron, lo lograron en promedio a los diez meses.?8 El
estudio multicéntrico sobre el patrén de crecimiento
realizado por la OMS,'2 en donde se define la edad
en la que los ninos deberian alcanzar seis hitos prin-
cipales del desarrollo motor y que fue utilizado en
este estudio como referencia para definir si existia
un retraso en la adquisicién del gateo y la marcha,
incluy6 a 816 ninos sanos de cinco diferentes paises
del mundo, de éstos, 4.3% no realizaron gateo, y fue
considerado como una variante de la normalidad al
presentar los demas hitos del desarrollo en adecuado
tiempo y forma.

A pesar de que en la literatura se ha reportado
cierto porcentaje de pacientes que no gatearon du-
rante su desarrollo sin representar alguna anormali-
dad, el porcentaje de este estudio es superior a lo des-
crito en las diferentes bibliografias, pero no existe un
estudio en la poblacién mexicana sana que determine
el porcentaje de ninos que no gatean durante su de-
sarrollo como una variante de la normalidad, con el
que se puedan comparar los resultados obtenidos.

Otro factor que se debe tomar en cuenta es que
la forma de gatear més esperada y conocida es la de-
finida por la OMS: utilizar las manos y rodillas de
forma ritmica y alternante (mano derecha y rodilla
izquierda se mueven junto con la mano izquierda y
rodilla derecha).!3 Sin embargo, en la literatura se
menciona que existen otras formas en las que un in-
fante puede estar realizando gateo, sin ser necesa-
riamente patoldgico, lo cual incluye al gateo homélo-
go con manos y pies, el arrastre con el abdomen y el
arrastre de gluteos,?”?8 los cuales buscan el mismo
objetivo que su variante mas conocida: aumentar la
fuerza y coordinacion del nino. Al tratarse de un es-
tudio retrospectivo, con informacién obtenida de las
historias clinicas de los expedientes, no se especifica
la manera en la que el nino realizé el gateo o si los
pacientes que se clasificaron con ausencia de gateo
habian realizado alguna variante de éste.

No obstante, el presente estudio encontré una
relacion entre el gateo y la marcha estadisticamen-
te significativa: los nifos que no presentaron gateo
adquirieron la marcha tres meses después que los pa-
cientes que si gatearon (20.8 versus 17.8 meses) y los
pacientes que si gatearon, pero lo hicieron de forma
retrasada, tuvieron un retraso en la adquisicién de la
marcha (22.8 meses).

Los sintomas iniciales reportados por los familia-
res son constantes en estudios a nivel mundial: cai-
das frecuentes, alteraciones en el patrén de marcha,
dificultad para subir y bajar escaleras, dificultades
para correr y antecedente de retraso en el desarro-
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Tabla 3: Tiempo entre inicio de sintomas y diagndstico definitivo de distrofia
muscular de Duchenne.

Diagndstico final  Tiempo entre inicio de sintomas

Pais (afios) y diagndstico final (afios)
México (CRIT) 6.0 3.0
Brasil 7.5 5.0
Chile 5.7 2.7
Estados Unidos 49 25
Reino Unido 43 1.6
Italia 35 1.5

- Existe un lapso considerable entre el inicio o deteccion de la sintomatologia por parte
de la familia hasta que se obtiene el diagndstico definitivo de la enfermedad.” 82!
CRIT = Centro de Rehabilitacion Infantil Teleton.

llo motor grueso.”18-21 El diagnédstico definitivo de
DMD en los pacientes de este estudio se realizé en
promedio a los seis anos, tres anos después de que
se manifestaran los primeros sintomas coincidiendo
con estadisticas latinoamericanas,'?2! a diferencia
de Norteamérica y Europa,”!820 donde el diagnésti-
co mas precoz se realizaba en Italia debido a que en
sus servicios de salud realizan de forma indirecta un
tamizaje en la poblacién pediatrica que ingresa a las
areas de urgencias, al solicitar a todos los nifios una
prueba de CPK como parte de los estudios de labora-
torio de rutina’ (Tabla 3).

En México, el diagnostico de DMD se realiza tardia-
mente cuando los signos caracteristicos de la enferme-
dad han aparecido, ya que el estudio de CPK no se soli-
cita de forma inicial en nifios que acuden a consulta con
sintomatologia inespecifica; esto produce una brecha de
tiempo importante entre el inicio de la sintomatologia
y el diagnéstico definitivo.2?30 La ausencia de gateo o
presentarlo de forma tardia, asociado a un retraso en
la adquisicién de la marcha, es una combinacién que se
presenté de forma frecuente y significativa en los pa-
cientes con diagnostico de DMD de este estudio, por lo
que tener en cuenta este antecedente podria aumentar
la sospecha del clinico de una DMD.

CONCLUSION

No existe una relacién directa significativa entre el
gateo y el diagnéstico de DMD. Sin embargo, si de
forma indirecta, si un paciente cuenta con el antece-
dente de no haber presentado gateo o si lo realizé de
forma atrasada y, ademaés, adquirié la marcha des-
pués del tiempo considerado como normal (de acuer-
do a la OMS), uno de los diagnésticos que se deberia
descartar es la DMD. Si el motivo de consulta es la
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presencia de sintomas como caidas frecuentes, difi-
cultad para subir y bajar escaleras o alteraciones en
el patréon de la marcha, la sospecha deberia aumentar
orientando al clinico a solicitar un estudio de CPK, el
cual tiene una adecuada relacién costo-beneficio, es
altamente especifico y sensible y con gran impacto
para el diagnéstico de la DMD.

En México no se cuenta con un programa de ta-
mizaje para descartar DMD en recién nacidos,3%-32
la prueba de CPK no se realiza de manera frecuente
como parte de la bateria de estudios de primera linea
en un Servicio de Urgencias Pediatrico,” ni tampoco
dentro del protocolo de estudio para nifios que acu-
den a consulta con sintomas inespecificos relaciona-
dos con la marcha.

Tener presente que una enfermedad neuromus-
cular puede ser causa de retraso en el desarrollo mo-
tor grueso, y que un elevado porcentaje de pacientes
con diagnéstico de DMD presentaron una relacion
entre el retraso o ausencia del gateo y el retraso en
la adquisicién de la marcha, puede ayudar al clinico
a realizar un diagnéstico méas temprano de esta pato-
logia, con los beneficios a la familia y al paciente que
esto conlleva.l:3
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