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OBJETIVO: Describir nuestra experiencia en el manejo de
pacientes con distrofia muscular de Duchenne (DMD).

PACIENTES Y METODOS: En 27 pacientes con DMD analiza-
mos los gases arteriales y la funcién pulmonar antes y des-
pués de la ventilaciéon mecanica (VM); la pulsioximetria (sa-
turacion de oxihemoglobina) y la capnografia (presion
arterial de anhidrido carbénico por determinacién transcu-
tanea) nocturna; la funcion cardiaca y la evaluacion de la
disfagia.

RESULTADOS: Se incluyé en el estudio a 27 pacientes con
una edad media + desviacién estandar de 26 + 6 afios. Todos
recibian VM, que se habia iniciado cuando contaban 21 + 5
aiios. El 62% eran portadores de traqueostomia y VM inva-
siva. Una vez iniciada la VM, se observé la normalizacion de
los gases arteriales, que se mantuvo durante todo el tiempo
de tratamiento (seguimiento medio: 56 + 49 meses). Trece
pacientes presentaban sintomas cardiacos y en todos ellos se
observaban anormalidades en el electrocardiograma y eco-
cardiograma: miocardiopatia dilatada, disfuncién ventricu-
lar izquierda o hipocinesia de la pared posterior. Sélo 7 pa-
cientes llevaban una sonda de gastrostomia para
alimentaciéon y 2 una sonda nasogastrica. El estudio con vi-
deofluoroscopia permitié afirmar que los problemas de dis-
fagia estaban relacionados con la enfermedad neuromuscu-
lar y no con la presencia o no de traqueostomia. Durante el
periodo de seguimiento, 5 pacientes fallecieron (18%), 4 de
ellos con VM invasiva; 3 pacientes presentaban una enfer-
medad cardiaca grave.

CONCLUSIONES: La VM proporciona beneficios clinicos y
prolonga la vida de los pacientes con DMD. Las alteraciones
cardiacas y nutricionales son factores determinantes en el
pronéstico de estos pacientes.

Palabras clave: Distrofia muscular de Duchenne. Ventilacion
mecdnica no invasiva. Miocardiopatia. Disfagia.

Pulmonary and Nonpulmonary Alterations in
Duchenne Muscular Dystrophy

OBJECTIVE: To describe our experience in managing
patients with Duchenne muscular dystrophy.

PATIENTS AND METHODS: We analyzed the following variables
in a group of 27 patients with Duchenne muscular dystrophy:
arterial blood gases, lung function before and after
mechanical ventilation, oxygen saturation (measured by pulse
oximetry), nocturnal PaCO, (measured transcutaneously by
capnography), heart function, and dysphagia.

ResuLTs: The mean (SD) age was 26 (6) years and the
mean age at wich mechanical ventilation had initiatid in the
patients was 21 (5) years. Sixty-two percent had undergone
tracheostomy and invasive mechanical ventilation. Arterial
blood gas levels returned to normal once mechanical
ventilation was administered and remained so for the entire
treatment period (mean duration of follow-up, 56 [49]
months). Thirteen patients had cardiac symptoms and they all
presented abnormal electrocardiograms and echocardiograms
indicating dilated cardiomyopathy, left ventricular
dysfunction, and posterior hypokinesis. Only 9 patients were
receiving enteral nutrition (7 through a gastrostomy tube
and 2 through a nasogastric tube). The videofluoroscopic
swallowing study confirmed that dysphagia was related to
neuromuscular disease rather than the presence or not of a
tracheostomy. Five patients (18%), 4 of whom were receiving
invasive mechanical ventilation, died during the follow-up
period. Three patients had serious heart disease.

ConcLuUsIONs: Mechanical ventilation confers clinical
benefits and prolongs life expectancy in patients with
Duchenne muscular dystrophy. Heart disease and feeding
difficulties are determining factors in the prognosis of these
patients.

Key words: Duchenne muscular dystrophy. Noninvasive
mechanical ventilation. Cardiomyopathy. Dysphagia.

Introduccion

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una
enfermedad de herencia recesiva ligada al cromosona
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X, que estd causada por mutaciones en el gen de la pro-
tefna distrofina del citosqueleto!. Su incidencia es de
1/3.000-3.500 en varones?.

La DMD se caracteriza por una debilidad muscular
progresiva y simétrica, que comienza en la infancia e
inicialmente afecta a los musculos de las extremidades
inferiores para, de forma progresiva, afectar a los de las
extremidades superiores y los del tronco, de manera que
aproximadamente a los 12 afios los nifios son por com-
pleto dependientes. El diagndstico se realiza a la edad
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de 3-5 afios, los pacientes precisan de silla de ruedas
entre los 6 y 12 afios de edad y desarrollan insuficiencia
respiratoria antes de la segunda década de la vida'>. La
mayoria de los pacientes tienen alteraciones cardiacas,
con miocardiopatia dilatada, arritmias e insuficiencia
cardiaca congestiva; también hay algunos con enferme-
dad cardiaca pero clinicamente asintomaticos>**. La en-
fermedad se complica también por la presencia de esco-
liosis?7, alteraciones en la deglucién, pérdida de peso®?,
dilatacién gdstrica y estrefiimiento®*!°, Cldsicamente el
prondstico es malo, pues el fallecimiento se produce en-
tre los 10 y 20 afios de edad. La causa mds frecuente de
muerte es la insuficiencia respiratoria (> 80% de los ca-
so0s) y la insuficiencia cardiaca (10-20%)">!1.

En los pacientes con DMD, la introduccion del
soporte ventilatorio ha demostrado mejorar los gases ar-
teriales, estabilizar las manifestaciones clinicas respira-
torias, reducir las necesidades de hospitalizacion, au-
mentar el bienestar e incrementar la supervivencial:!!-15,
El inicio electivo de ventilacién mecdnica no invasiva
(VMNI) se realiza frecuentemente cuando aparecen sin-
tomas y/o la alteracién en el intercambio gaseoso de dia
o de noche. Sin embargo, no es infrecuente que los pa-
cientes no refieran sintomas o que no se valoren los
gases arteriales. En este caso el comienzo de la enfer-
medad viene definido por insuficiencia respiratoria hi-
percépnica aguda, que precisa atencién en cuidados in-
tensivos, con intubacién endotraqueal y ventilacion
mecdnica invasiva (VMI). En esta situacién el paciente
en general es incapaz de ser desconectado del ventila-
dor y precisa una traqueostomia!®!’,

El objetivo de este estudio es describir nuestra expe-
riencia en el manejo de pacientes con DMD, incluyendo
la descripcién y evolucion de las alteraciones pulmona-
res y no pulmonares.

Pacientes y métodos

Se han revisado las historias clinicas de 27 pacientes con
diagnéstico de DMD enviados al Departamento de Enferme-
dades Respiratorias del West Park Hospital en los ultimos 15
afios. E1 West Park Hospital es un centro médico especializa-
do en la rehabilitacién y el tratamiento de pacientes con venti-
lacién crénica. El Departamento de Enfermedades Respirato-
rias cuenta con una unidad de rehabilitacién respiratoria con
la capacidad de evaluar y tratar a pacientes con ventilacién
mecdnica (VM) domiciliaria, as{ como pacientes con VM que
requieren ingreso crénicamente en un centro hospitalario.

En nuestra serie el diagnéstico de DMD se realizé de
acuerdo con los criterios estdndar'®. La mayoria de los pa-
cientes fueron remitidos a nuestro centro desde el Hospital
Infantil de Toronto, donde habian permanecido ingresados
desde la primera infancia, y ya eran portadores de VM. Uni-
camente 3 pacientes fueron enviados para su estudio desde el
punto de vista respiratorio y para evaluar la necesidad o no
de soporte ventilatorio, sin haber recibido este tratamiento
previamente.

En las historias clinicas de todos los pacientes analizamos
los siguientes pardmetros: los gases arteriales y la funcién
pulmonar, que incluyé la medida de las presiones respirato-
rias mdximas, inspiratoria (PI . ) y espiratoria, antes (si fue
posible) y después de instaurar la VM; el intercambio gaseoso
durante el sueflo con pulsioximetria para el estudio de la satu-
racion de oxihemoglobina y la capnografia para la evaluacién
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de la presion arterial de anhidrido carbdénico por determina-
cion transcutdnea; el estudio de la funcién cardiaca, la evalua-
cion de la disfagia y el andlisis de la situacién social.

Andlisis estadistico

Los datos de funcién pulmonar y de intercambio de gases
se expresan como media + desviacion estandar para las varia-
bles cuantitativas. Para comparar los valores de estas varia-
bles antes y después de iniciar la VM se utiliz6 el test de la t
de Student para datos emparejados. Todos los andlisis se lle-
varon a cabo mediante el paquete estadistico SPSS versién
11.5 para Windows®. En todos los casos la significacién se
estableci6 en un valor de p < 0,05.

Resultados

Se incluyé en el estudio a 27 pacientes con el diag-
néstico de DMD. La edad media + desviacion estdndar
de los pacientes fue de 26 + 6 afios (rango: 20-43). El
diagnoéstico de DMD se habia realizado a la edad de 4 +
2 afios. Los pacientes precisaron de silla de ruedas a los
10 £ 1 afios de edad. Todos habian sido intervenidos
quirdrgicamente de la columna vertebral por escoliosis
antes de los 12 afios.

En el momento de realizar esta revision, los pacientes
llevaban 56 + 49 meses (rango: 1-174) con VM. En el
total de los 27 pacientes, el soporte de ventilacion se ha-
bia iniciado a la edad de 21 + 5 afios. En 17 el soporte
ventilatorio se inicié como VMI por traqueostomia y en
los otros 10, como VMNI, aunque en 3 de ellos fue pre-
ciso cambiar a VMI después de 18 + 11 meses, siempre
coincidiendo con un episodio de insuficiencia respirato-
ria aguda relacionada con una neumonia o proceso in-
feccioso pulmonar. En la tabla I se muestra la causa por
la que se indic6 el inicio de la ventilacion.

Los gases arteriales antes del inicio de la VM se re-
gistraron Gnicamente en la mitad de los pacientes y evi-
denciaban una leve hipoxemia con hipercapnia signifi-
cativa. Después de comenzar la VM se objetivé la
normalizacién de los gases, que se mantuvo a lo largo
del tiempo. El estudio del intercambio nocturno de ga-
ses antes de la VM se registré sélo en 6 pacientes. Des-
pués de iniciar la VM se observo un mejoria significati-
va en la saturacién de oxihemoglobina y la presién
arterial de anhidrido carbénico por determinacién trans-
cutanea (tabla II).

La VMNI se realiz6 con un sistema de doble presién
(BiPAP S/T®, Respironics Inc., Murrysville, EE.UU.) y
con mascarillas comerciales. Los pacientes con traque-
ostomia utilizaban un respirador ciclado por volumen
(LP-6+®, LP-10® o PLV-100®; Lifecare, Lafayette, Co,
EE.UU.) y se empleaba una cdnula de traqueostomia sin
globo siempre que era posible.

En 14 pacientes la VM era sélo nocturna; de ellos, en
7 era VMNI y 7 eran portadores de traqueostomia y to-
leraban una véalvula fonatoria durante el dia. Los otros
13 pacientes recibian soporte ventilatorio continuo por
traqueostomia (> 20 h al dia).

El estudio de la funcién pulmonar pudo obtenerse
unicamente en 13 pacientes. Tras instaurar la VM no se
objetivaron cambios significativos en los pardmetros
(tabla III).
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Se registraron sintomas cardiacos en 13 pacientes,
fundamentalmente palpitaciones y molestias tordcicas.
Todos estos pacientes presentaban alteraciones en el
electrocardiograma. También se observaron alteraciones
en el electrocardiograma de 2 pacientes asintomadticos
(tabla IV). Se realiz6 a todos los pacientes sintomaticos
un ecocardiograma, que fue anormal en todos ellos. Los
hallazgos mas comunes fueron miocardiopatia dilatada,
disfuncién ventricular izquierda e hipocinesia de la pa-
red posterior.

TABLAT
Factores precipitantes para iniciar la ventilacién mecanica
N
Insuficiencia respiratoria aguda 21
Neumonia 9
Neumotdrax 1
Insuficiencia cardiaca 2
Infarto de miocardio 1
Distensién abdominal 1
Desconocido 7
Alteracion de los gases arteriales 6
TABLA II
Intercambio de gases en los pacientes estudiados
Antes de la VM | Tras VM | Actualmente
PaO, diurna (mmHg) 61 =19 87+14 8915
PaCO, diurna (mmHg) 60 £ 10 42+ 8 42 + 8°
Sa0, nocturna (%) 95+ 1 96 + 1 96 +2
TcCO, nocturna (mmHg) 6317 45+ 8 40 + 5°

Valores expresados como media + desviacion estdndar.

PaCO,: presién arterial de anhidrido carbénico; PaO,: presion arterial de oxigeno;
Sa0,: saturacién de oxihemoglobina medida por pulsioximetria; TcCO,: PaCO,
transcutdnea; VM: ventilacion mecdnica.

*p <0,01. °p <0,001.

TABLA III
Funciéon pulmonar

| Antes de VM | Actualmente
N.° de pacientes 13 8
VC (% ref.) 19+7 13+3
FVC (% ref.) 15+6 11+3
FEV, (% ref.) 18+8 12+3
PL . (cmH,0) 24 +10 —40 £ 24
PE _,, (cmH,0) 22+ 14 28 +12

FEV,: volumen espiratorio forzado en el primer segundo; FVC: capacidad vital
forzada; PE ,: presi6n espiratoria maxima; PI ,: presion inspiratoria mdxima;

max*

VC: capacidad vital; VM: ventilacién mecanica.

TABLA IV
Alteraciones del electrocardiograma

Z

Infarto de miocardio

Taquicardia sinusal

Crecimiento ventricular izquierdo
Crecimiento ventricular derecho
Cambios inespecificos del ST
Repolarizacién precoz

Cambios en el ST (asintomatico)
Bloqueo de rama derecha (asintomético)

—_—_—— N O\ —

En el momento de llegar a nuestro centro, 18 pacien-
tes seguian con alimentacién oral, 7 eran portadores de
sonda de gastrostomia y 2 recibian alimentacién por
sonda nasogéastrica. Todos los pacientes referian una
pérdida de peso importante durante el afio previo al ini-
cio de la VM. Se realizaron estudios de deglucién con
videofluoroscopia a 14 pacientes que referian disfagia;
todos ellos recibian VMI y eran, por lo tanto, portadores
de traqueostomia. Los hallazgos mds importantes fue-
ron: a) dificultades para el control y la formacién del
bolo (disminucién en movimiento de protrusion y re-
traccion, debilidad en la fuerza de propulsién lingual,
que en ocasiones lleva a la deglucién fraccionada, re-
duccién del rango de movimiento de los maxilares, pre-
sencia de residuos orales), y ) aumento del tiempo del
transito oral, lo que puede producir desnutricién por la
reduccién de la ingesta calérica. En los pacientes que
recibian la dieta totalmente por sonda de gastrostomia
la alteracion en la deglucién afectaba tanto a la fase bu-
cal como a la faringea. La fase faringea se caracterizaba
en todos los pacientes por una intensa limitacién en la
elevacion del hioides y de la laringe, deflexién ausente
de la epiglotis y leve aspiracién de liquidos, con lo que
se producia un significativo residuo faringeo.

Todos los pacientes con traqueostomia tenian una
expresion verbal inteligible, ya fuera utilizando una cé-
nula sin globo, una cdnula fenestrada o una véalvula de
fonacidn.

Durante el periodo de seguimiento de este estudio fa-
llecieron 5 pacientes (18%), 4 de ellos con VMI. En el
momento de la muerte llevaban 63 + 47 meses (rango:
10-108) con este tratamiento. Desconocemos la causa
exacta de muerte. Tres de estos pacientes presentaban
una grave enfermedad cardiaca, con intenso compromi-
so de la funcién ventricular izquierda, habian perdido
peso de forma rdpida previamente y referian aumento
del sintoma de fatiga.

Discusién

Al igual que otras series, nuestra experiencia en pa-
cientes con DMD muestra que la VM puede mejorar la
situacién clinica y prolongar la supervivencia. En nues-
tra revision el curso de la enfermedad es similar al des-
crito en revisiones previas!?, incluyendo la edad de
diagnostico, la edad en que los pacientes precisan de si-
lla de ruedas y la edad en que presentan insuficiencia
respiratoria.

La instauracion del soporte ventilatorio en los pa-
cientes con DMD ha cambiado espectacularmente su
prondstico!'71?) siendo de preferencia la instauracién
inicial de un sistema de VMNI. Parece evidente que la
VMNI prolonga la supervivencia de estos pacientes,
pero no hay estudios prospectivos con grupo control
que apoyen esta hipotesis, por razones obvias. En la se-
rie publicada por Simonds et al'! se demuestra que la
supervivencia de los pacientes con DMD y VMNI fue
del 85% en el primer afio y del 73% a los 5 afios. Se ha
observado también que la necesidad de hospitalizacion
por complicaciones respiratorias en estos pacientes es
inferior en los portadores de VMNI que en los que pre-
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cisan de VM por traqueostomia®. Sin embargo, cuando
se instaura una tos ineficaz y/o una insuficiencia respi-
ratoria hipercdpnica (IRH) que no se corrige con la
VMNI, sélo la VM por traqueostomia parece prolongar
la supervivencia, tal como han demostrado algunos au-
tores?!. La necesidad de pasar de VMNI a VMI varia de
unas series a otras!'"'>y no parece que sea siempre im-
prescindible, tal como apuntan Simonds et al'!.

En nuestra serie, un 62% de los pacientes eran porta-
dores de traqueostomia y precisaban de VMI, lo que
contrasta notablemente con otras series publicadas. La
discrepancia no puede explicarse por distintos grados de
gravedad de la insuficiencia respiratoria (gases arteria-
les) ni por diferencias en la mecédnica pulmonar (fun-
cién pulmonar)'"!*15, Desde nuestro punto de vista, las
2 razones que pueden explicarla son, en primer lugar, la
falta de experiencia en pediatria con la VMNI durante
los afios noventa y, en segundo lugar, como dato mas
importante, el hecho de que en nuestra serie la mayoria
de los pacientes precisaron VM durante un episodio de
IRH aguda, que requiri6 intubacién y VM, lo que pone
de manifiesto la ausencia de seguimiento periddico de
estos pacientes. El momento de iniciar la VM es crucial
a la hora de determinar la via de acceso a la ventilacion.
Segtn las series publicadas y nuestra propia serie, la ne-
cesidad de VM en pacientes con DMD suele aparecer
entre los 18 y 20 afios de edad. Por lo tanto, habria que
evaluar periédicamente a estos pacientes desde el punto
de vista respiratorio a partir de los 10-15 afios de edad.
Registrar la evolucién de los sintomas, de los gases ar-
teriales, de la funcién pulmonar y del intercambio de
gases durante el suefio podria prevenir la aparicion agu-
da de IRH. EI consenso sobre ventilacién de 1999? es-
tableci6 los criterios para iniciar la VMNI y evitar la
IRH aguda y la necesidad de traqueostomia a fin de me-
jorar la situacidn clinica y social de los pacientes y pro-
longar su supervivencia. La VMNI ha demostrado ser
eficaz en el tratamiento de la IRH, con un nivel de evi-
dencia III, cuando se instaura de forma programada®.
Se recomienda iniciarla cuando los pacientes relatan
sintomas de IRH o cuando se observa una alteracién en
el intercambio de gases, ya sea de dia o de noche. Tam-
bién en el seguimiento de estos pacientes se ha propuesto
el control de la capacidad vital o de la funcién de los
musculos respiratorios. Ragette et al?® observaron que
una capacidad vital menor del 60% y/o una PI_, infe-
rior a 4,5 kPa predicen la aparicidn de alteraciones en el
intercambio de los gases durante el suefio, y que la pre-
sencia de una capacidad vital inferior al 25% y/o una
PI, ., menor de 3,5 kPa predicen la IRH diurna. Por otro
lado, se sabe que el uso preventivo de la VMNI, cuando
la presion arterial de anhidrido carbénico es normal o
no hay sintomas, no es eficaz en pacientes con DMD,
tal como demostraron Raphael et al*.

Al igual que en revisiones previas*®, la afectacién
cardiaca documentada estuvo presente en un 48% de
nuestros pacientes. La enfermedad cardiaca no guarda
relacién con la gravedad o la fase de la alteracién neu-
roldgica; sin embargo, se ha descrito en la mayoria de
los pacientes a partir de los 18 afios de edad®. Chenard
et al* demuestran que la existencia de extrasistoles, la
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disfuncién ventricular izquierda y la miocardiopatia di-
latada son factores de riesgo para una muerte sibita. En
nuestra serie, 3 de los 5 pacientes que murieron presen-
taban una grave alteracion cardiaca; puesto que su situa-
cién respiratoria era similar en gravedad a la de los pa-
cientes que sobrevivieron, podemos suponer que la
enfermedad cardiaca fue la causa de muerte. La mani-
festacion cardiaca mas frecuente es la miocardiopatia
dilatada. Se desconoce su patogenia, aunque se sabe
que los pacientes con distrofia muscular presentan alte-
raciones en la musculatura lisa de las arterias corona-
rias, lo que podria contribuir en cierta forma a la cardio-
patia. Gnecchi-Ruscone et al”’ observaron mediante
tomografia por emision de positrones que habia una re-
duccidn de la reserva vasodilatadora coronaria debido a
un incremento basal del flujo sanguineo miocardico.
Los autores proponen que la correccién de la sobrecar-
ga cardfaca podria normalizar la reserva vasodilatadora
coronaria. Del mismo modo, Ishikawa et al?® sefialan
que el tratamiento especifico de la alteraciéon cardiaca
podria revertir los sintomas y signos de la insuficiencia
cardfaca congestiva. Por lo tanto, son necesarios un
buen diagndstico y un cuidadoso seguimiento de la fun-
cion cardiaca en los pacientes con DMD.

Nuestros pacientes habian experimentado una impor-
tante pérdida de peso en el afio previo al inicio de la
VM, dato que coincide lo referido en estudios pre-
vios®¥, en los que se demuestra que el peso se reduce
de forma muy rdpida en las fases avanzadas de la enfer-
medad. Son pocos los estudios que han analizado la nu-
tricién en los pacientes con DMD; en todo caso, de
ellos parece extraerse la idea de que los suplementos
nutricionales podrian evitar el adelgazamiento o incluso
ayudar a recuperar el peso. Sin embargo, estas dietas es-
peciales no parecen alterar el ritmo de deterioro de la
funcién respiratoria o de la fuerza muscular®!. Willig et
al® afirman que la pérdida de peso y los sintomas de dis-
fagia mejoran una vez iniciada la VM, de modo que son
menos los casos en que se requiere la colocacién de una
sonda de gastrostomia, incluso en fases evolucionadas
de la enfermedad. En nuestra serie, Unicamente un
25% de los pacientes necesitaron la colocacién de la
sonda de gastrostomia para la alimentacién; todos ellos
eran portadores de VM por traqueostomia. Todos los
pacientes, con o sin sonda de gastrostomia, mantuvie-
ron el peso a lo largo del periodo de seguimiento. Una
caracteristica de nuestra revision es la informacién
aportada por la videofluoroscopia en el estudio de la
disfagia en pacientes con DMD. Los hallazgos encon-
trados en nuestros pacientes, todos ellos con traqueosto-
mia y VMI, parecen relacionados con la afectacién
muscular derivada de la enfermedad, no con la traque-
ostomia. Los diferentes patrones de afectacién de la
musculatura bucal-faringea pueden aparecer en distintos
momentos de la evolucién de la enfermedad. En la lite-
ratura médica es muy escasa la informacion relativa a
las alteraciones de la deglucién en pacientes con DMD.
En 1991 Gilardeau®? propuso una clasificacién de la
disfagia en los pacientes con DMD y establecieron que
el riesgo de aspiracion estaba relacionado con la disfun-
cién masticatoria, los tipos de alimentos y el cuidado
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con la alimentacion de los pacientes. Lo interesante de
nuestra revision es la aportacién de la videofluoroscopia
en la descripcion detallada de las anormalidades encon-
tradas en las distintas fases de la deglucién (bucal, fa-
ringea y esofdgica) en pacientes con VM, aportacion
que ha permitido determinar con claridad que estas alte-
raciones son debidas propiamente a la enfermedad, no a
la traqueostomia. Creemos que seria importante disefiar
un estudio prospectivo para analizar las alteraciones de
la deglucién en pacientes con DMD antes de iniciar la
VM. La disfagia puede ser uno de los factores determi-
nantes a la hora de predecir el éxito de la VMNI en pa-
cientes que precisarian de traqueostomia para la protec-
cion de la via aérea.

De nuestra experiencia podemos concluir que en pa-
cientes con DMD el soporte ventilatorio aporta impor-
tantes beneficios y que debe ofrecerse a todos con la fi-
nalidad de prolongar la vida. Un cuidadoso seguimiento,
tanto clinico como funcional, desde edades tempranas es
fundamental para evitar la insuficiencia respiratoria agu-
da y la traqueostomia. El adecuado seguimiento de la
funcién cardiaca y de la deglucién puede tener una in-
fluencia positiva en el prondstico de la enfermedad. Por
lo tanto, es necesaria una intima conexion entre los cen-
tros pedidtricos y de adultos a fin de conseguir el maxi-
mo cuidado de estos pacientes.
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