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			Agradecimientos

			Se ha hablado mucho acerca de la Distrofia Muscular de Duchenne, existen decenas de artículos, libros, publicaciones en revistas científicas, pero poco se ha dicho de la mirada de los padres, de los cuidadores que son participes necesarios y van de un lado a otro sin entender que les pasa.

			Este libro pretende ayudar a estas familias a transitar este camino y brindar las herramientas para cada paso. También a los pediatras, participes fundamentales.

			Dedicado a mi familia: a mi esposo Ricardo, a mis hijos Gonzalo, Nadine y a mi Mamá.

		

	
		
			Historias

			Un día como cualquiera a las 10 de la mañana concurre al consultorio del Hospital una mamá con 2 niños: un bebé de 6 meses acompañado de su hermano de 6 años ya que la mamá no podía dejarlo con ningún familiar en ese momento.

			El bebé de 6 meses A.V. es derivado por el servicio de Gastroenterología ya que debido a una internación por deshidratación encuentran en el laboratorio elevación de enzimas hepáticas. Por este motivo el pediatra lo deriva al servicio de Gastroenterología, el cual solicita nuevo laboratorio con CK con elevación importante de la misma y ese era el camino que la mamá tuvo que hacer hasta llegar a mi consulta. Resulta que en el bebé no detectamos ningún signo físico que nos llamara la atención: no tenía antecedentes perinatológicos de importancia, el desarrollo hasta esa edad había sido dentro de lo esperado y como dije anteriormente el examen físico estaba acorde a edad.

			Entonces nos detuvimos a revisar a su hermano M.V. de 6 años que jugaba alrededor del consultorio con un autito. La mamá lo definía como un niño tranquilo, al cual no le gustaba mucho el deporte, caminaba 20 o 30 cuadras, pero luego de cansaba y notaba que le estaba resultando difícil poder incorporarse del piso cuando jugaba. En el examen físico notamos un aumento de la masa gemelar: “el signo de Gowers” (ese que la mamá lo definió con claridad acerca de la dificultad de levantarse del piso), reflejos osteotendinosos rotulianos ausentes, hiperlordosis lumbar (aumento de la curvatura lumbar de la espalda) y marcha miopática. No tenía antecedentes de otros familiares con debilidad ni dificultades motrices a destacar, y no había más hermanos.

			Solicitamos entonces un laboratorio al hermano mayor incluida CK la cual resulta anormalmente elevada.

			Se confirma el diagnóstico de Distrofia muscular de Duchenne (DMD) con estudio genético posterior. Se realiza el mismo estudio genético al hermano menor, resultando positivo para la misma enfermedad.

			A la fecha estos hermanitos continúan concurriendo al Hospital, la mamá cumple con todas las indicaciones que le da el equipo interdisciplinario de neuromuscular donde participan además de neurología, neumonología, fonoaudiología, kinesiología, traumatología, cuidados paliativos y servicio social entre otros.

		

	
		
			Introducción

			Un poco de historia...

			[image: ]

			El nombre de Duchenne de Boulogne está íntimamente relacionado a la distrofia muscular de Duchenne, que lleva su nombre en honor a las contribuciones fundamentales en su estudio y descripción.

			La labor de Duchenne sentó las bases para futuras investigaciones en el campo de la medicina neuromuscular, su legado sigue siendo valorado en la medicina y la investigación médica en la actualidad.

			Guillaume-Benjamin-Amand Duchenne, (1806-1875) conocido como Duchenne de Boulogne, fue un médico y científico francés que hizo importantes contribuciones en el área de las enfermedades neuromusculares en el siglo XIX.

			Guillaume Armand Duchenne nació el 17 de septiembre de 1806 en Boulogne-sur-Mer, procedía de una familia de navegantes y de marinos de abolengo desde comienzos del Siglo XVIII. Su padre recibió de manos de Napoleón la Cruz de la Legión de Honor por su valor en la guerra contra los ingleses.

			Duchenne estudió medicina en la Universidad de París y se graduó en 1829 con un Doctorado en 1831 y a lo largo de su carrera, Duchenne desarrolló un interés particular en las enfermedades neuromusculares, comenzando a realizar investigaciones en este campo.

			En 1857 documentó el caso de un muchacho de 9 años que estaba perdiendo la capacidad de deambular, con retraso motor de las pautas adquiridas previamente y la particularidad de la hipertrofia de los músculos gastrocnemios (en realidad pseudohipertrofia). Buscó casos similares y diez años más tarde, en 1868, publicó un trabajo extenso sobre la enfermedad que lleva su nombre.

			Aunque Duchenne de Boulogne es más conocido por haber sido el primero en describir la distrofia muscular de Duchenne o distrofia muscular pseudohipertrófica de la infancia, él no fue primero en descubrir esta patología. Varios autores, han notificado que fue descrita con anterioridad por Edward Meryon (1809-1880).

			En una comunicación a la Real Sociedad Médica y Quirúrgica de Londres en diciembre de 1851, que se publicó en las Transactions of the Society al año siguiente, Edward Meryon, un médico inglés, describió, con considerable detalle, a ocho niños de tres familias con una enfermedad que más tarde se denominó distrofia muscular de Duchenne. Le impresionó especialmente la predilección por los varones y su naturaleza familiar, y que el desgaste y la debilidad muscular progresivos se debían esencialmente a una enfermedad muscular y no al sistema nervioso. Sus detallados estudios histológicos no revelaron ninguna anomalía de la médula espinal ni de los nervios, pero en el tejido muscular observó una extensa “degeneración granular” y en particular, que el sarcolema se descomponía y se destruía. Parece haber sido el primer médico en hacer un estudio clínico, genético y patológico detallado del trastorno varios años antes de Duchenne.

			Otros colaboraron también a la descripción de la enfermedad: Erb (1884) ofreció la descripción de la forma juvenil escapulohumeral; Leyden y Mobius, la del tipo inferior pelvico-femoral. En 1884 Landouzy y Dejerine describieron otra forma de distrofia muscular progresiva, la facioescapulohumeral que lleva sus nombres.

			Duchenne publicó su obra más destacada, “Investigación sobre la parálisis muscular progresiva” (“Recherches sur la paralysie musculaire pseudohypertrophique ou paralysie myo-sclerosique”), en 1857. En este libro, describió en detalle la DMD y sentó las bases para su comprensión y diagnóstico.

			Duchenne también hizo contribuciones significativas a la electrofisiología y la estimulación eléctrica de los músculos, lo que ayudó a comprender mejor la función muscular y las respuestas musculares a la electricidad.

			Desarrolló una técnica de exploración neurológica meticulosa, descubrió que la estimulación eléctrica externa podía causar movimientos musculares y lo utilizó como una forma de terapia, pero después se percató de las posibilidades diagnósticas del mismo método. Determinó que, si un músculo paralizado se contraía con una descarga local, la causa de la parálisis se encontraba en el cerebro y que, si un músculo no se contraía con una descarga local, entonces el músculo o el nervio estaban dañados, sentando con esto las bases de la electromiografía.

			Empleó dicha técnica para analizar el mecanismo de expresión facial, el cual fue ilustrado y publicado con muchas impresionantes fotografías.

			Fue uno de los primeros en utilizar dichas fotografías para ilustrar enfermedades. Ha sido considerado por importantes historiadores de la Medicina, como el creador de la electroterapia moderna (López Piñero, 1985, p.107)

			[image: ]

			Sus observaciones de la actividad de los músculos tanto en estado de salud como de enfermedad, las recogió en su obra De l’électrisation localisée (1855), que llegó a alcanzar tres ediciones, y La physiologie des mouvements (1867); su obra Mécanisme de la physionomie humaine, ou Analyse électro-physiologique de ses différents modes d’expression, en la que recoge los resultados del estudio de las expresiones de la cara mediante corrientes galvánicas.
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