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Resumen

Introduccién: Las distrofias musculares son tras-
tornos miogénicos hereditarios caracterizados por una
atrofia museular progresiva y una debilidad de distri-
bucidn y gravedad variable. La poblacion de Republica
Dominicana es fruto de una mezcla de etnias, hacién-
dola portadora de una herencia cromosémica y ADN
diverso, siendo susceptibles a poder presentar cualquier
desorden de caricter hereditario.
Material y métodos: Con una muestra de 17 pacientes
brenid iembre 2019- marzo 2020, se realizé
un estudio retrospectivo, descriptivo y transversal, en el
cual se hizo una revisién de los expedientes de la clinica.
de miopatias en la consulta de neurologia pedidtrica
del Hospital Infantil Doctor Robert Reid Cabral, para
describir el perfil clinico de los pacientes con distrofia
muscular y los hallazgos de electromiografia en los casos
que la misma.
Resultados: se encontré que la distribucién de la edad
correspondid 2 5.9 afios en un 53%, siendo el sero

Abstract

Introduction: Muscular dystrophies are  heredic
tary myogenic disorders characterized by progressive
museular atrophy and weakness of variable distribution
and severity. The population of the Dominican Repu-
blic is the result of a mixture of ethnic groups. making
it the bearer of a diverse chromosomal inheritance and
DNA, being susceptible to presenting any hereditary
disorder.

Methods: With a sample of 17 patients obtained
berween September 2019-March 2020, a retrospec-
tive, descriptive and cross-sectional scudy, in which a
review of the files of the myopathies clinic was made in
the pediatric neurology consultation of the Children's
Hospital Doctor Robert Reid Cabral, to describe the
clinical profile of patients with muscular dystrophy and
the electromyography findings in the cases with the
same.

Results: ‘The age distribution corresponded to 5-9
years; 53%, being the masculines, the most frequent
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Perfil clinica y electromiografico de las distrofias
musculares en Republica Dominicana / Clinical and
electromyographic profile of muscular dystrophies in
the Dominican Republic

De Ledn Roa, Freddy; Polanco Melo, Yaneris
Cesarina; Herrera, Demian; Moreno Reyes, Andreina.
Cienc. Salud (St. Domingo) ; 8(1): [8], 2024. ilus, tab

Introduccion:
Las distrofias musculares son trastornos miogénicos
hereditarios caracterizados por una atrofia muscular

progresiva y una debilidad de distribucion
y gravedad variable. La poblacion de Republica
Dominicanaes frutode una mezcla de etnias,

haciéndola portadora de una herencia cromosémica
y ADN diverso, siendo susceptibles a poder presentar
cualquier desorden de caracter hereditario. Material y
Métodos.
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Tratamiento farmacolégico de la
distrofia muscular facioescapulohumeral
Michael R Rose, Rabi Tawil

Abril de 2004

Resumen - Antecedentes

La distrofia muscular facioescapulohumeral es una
enfermedad muscular progresiva que no tiene un
tratamiento consensuado. Las primeras sugerencias
de que los corticosteroides podrian ser Utiles no fueron
respaldadas por un estudio abierto posterior. Se sabe
que el agonista beta 2 adrenérgico albuterol, también
conocido como salbutamol, tiene efectos anabdlicos
que podrian ser beneficiosos para la distrofia muscular
facioescapulohumeral. Los atletas han utilizado la
creatina como potenciador del rendimiento muscular y
podria ser Util en distrofias musculares.
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Frecuencia global de portadores y prevalencia
genética prevista de pacientes con variantes de
secuencia patogénica en enfermedades
neuromusculares genéticas autosomicas
recesivas

Choi, W.-J., Kim, S.-H., Lee, SR, Espinilla, Hy, ,
Parque, HJ

Informes cientificos 14(1), 3806, 2024

Resumen

las enfermedades neuromusculares genéticas son
trastornos genéticos clinica y genéticamente
heterogéneos que afectan principalmente a los
nervios periféricos, los musculos y las uniones
neuromusculares. Este estudio tuvo como objetivo
identificar variantes patogénicas, calcular la
frecuencia de portadores y predecir la prevalencia
genética de las enfermedades neuromusculares
autosémicas recesivas (AR-NMD).
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Estudio de los pacientes con elevacién de enzima
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Balverdi, Nadia Claudine Riscanevo, Gabriela
Estefania Pefiaranda, Elisa Beatriz Novatti, Veronica
Saurit, Ana Cecilia Alvarez, Diego Federico Baenas
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Introduccion

Se denomina hiperCKemia a la elevacion de niveles
de creatinfoquinasa (CK) mayor a 1,5 veces el limite
superior (CK>285 UJL), siendo producida por
multiples causas, que varian segun las poblaciones
de estudio. El objetivo principal del estudio fue
conocer la frecuencia de hiperCKemia en dos
hospitales de la Ciudad de Cérdoba y sus principales
causas.
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