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La distrofia facio-escapulo-humeral

distrofia muscular facio-escdpulo-humeral, miopatia de Landouzy-
Déjerine, miopatia facio-escdpulo-humeral

Esta ficha relne informacion de ayuda a los profesionales implicados en la atencidon de la discapacidad
en su trabajo de evaluacién y acompanamiento de personas que padecen estas enfermedades raras.
En ningun caso, sustituye a una evaluacion individual.

Adaptado de la Enciclopedia Orphanet para profesionales [1]

e Definicion: La distrofia muscular facio-escapulo-humeral (distrofia FEH) es una enfermedad
neuromuscular de evolucidon progresiva en la mayoria de los casos, a veces por brotes, sin
afectacién de otros 6érganos mas que el muisculo esquelético, en el que se manifiesta de forma
focal en los musculos de cara, hombros y brazos.

e Epidemiologia: Es una enfermedad familiar poco frecuente, con una prevalencia aproximada de
1/20.000, aunque indudablemente esta cifra es una subestimacién, pues a menudo no se
diagnostica; es la tercera forma de miopatia por orden de frecuencia.

e Clinica: Aparece entre los tres y los cincuenta afios. Por lo tanto, su grado de afectacién sera
tanto mas importante cuanto mds temprano sea su inicio. EIl comienzo se produce con
sintomas faciales (dificultad para silbar, sonreir y cerrar los o0jos), pero son los sintomas en los
hombros los que llevan a consultar por dificultad para elevar los brazos, con escdpulas aladas y
hombros caidos y hacia adelante. La enfermedad progresa con debilidad para la extension de
la muieca, musculos abdominales y musculatura extensora de pie y rodilla. La presentacién
clinica no es uniforme y existen otras combinaciones. Excepcionalmente, pueden presentarse
signos sensoriales, cardiacos o neurolégicos.

e ftiologia: La causa de la distrofia FSH es genética, aunque el mecanismo molecular sigue
siendo hipotético pese a los constantes avances con participacién de varios genes (FRG1, ANT1
y DUX4) que llevan a considerarla una alteracion de la diferenciaciéon celular. La transmision es
autosdmica dominante. La anomalia genética esta en el brazo corto del cromosoma 4 (4935).
La penetrancia es incompleta y alrededor del 30% de los portadores no presentaran
manifestaciones clinicas. Puede existir mosaicismo que explica la aparicion de formas graves en
nifios nacidos de padres que no muestran ningun signo de la enfermedad.

e Manejo y prondstico: El tratamiento es sintomdtico y esta dirigido a prevenir la rigidez y el
dolor articular mediante movilizacidn pasiva y administracion de analgésicos. En casos graves
puede ser necesario soporte ventilatorio. El tratamiento quirdrgico consiste en fijar la escapula
para mejorar el movimiento de elevacion de los brazos. El prondstico depende del alcance de
la pérdida de capacidad funcional. La esperanza de vida no se modifica.
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Extraido de la Enciclopedia Orphanet para el publico en general [2]

En la mayoria de las personas afectadas, la evolucién es muy lenta con periodos, de
duracioén variable, en que la enfermedad no progresa. Algunas personas experimentan
brotes durante los cuales el déficit muscular afecta a un nuevo musculo, mientras que en
otras personas la enfermedad progresa exclusivamente en los musculos ya afectados.

La afectacion de los musculos faciales evoluciona poco o incluso nada. Por el contrario, la
afectacién de los musculos de las extremidades (piernas, brazos y antebrazos), de los
hombros y de la pelvis evoluciona en grados que varian mucho de una persona a otra. Los
trastornos de la marcha pueden, en un 15-20% de los casos, llevar a la persona a tener
gue valerse de ayuda para conservar la autonomia en los desplazamientos (baston, silla
de ruedas manual, moto eléctrica, silla de ruedas eléctrica).

Menos del 5% de las personas afectadas requiere ayuda para mejorar su estado
respiratorio (ventilacién con mascara durante el suefio).

La esperanza de vida de las personas afectadas por la distrofia FEH es comparable a las de
la poblacion general, salvo en caso de complicaciones respiratorias o, mds raramente,
cardiacas.

La atencién médica trata los sintomas (es sintomatica) y no sus causas. El objetivo esencial
es prevenir las complicaciones. La atencién mejor adaptada es multidisciplinar, con al
menos la ayuda y las competencias de un neurdlogo o de un especialista en musculos, de
un médico especializado en medicina fisica y reeducacién, de un fisioterapeuta y de un
terapeuta ocupacional. El objetivo de la terapia ocupacional es permitir al individuo
recuperar o adquirir una mayor autonomia individual, social y profesional.

La atencidn ortopédica

Consiste en hace un seguimiento de los déficits musculares y prevenir la deformacion
articular. Utiliza diversas técnicas complementarias:

- La fisioterapia basada en el uso de masajes, movimientos y de gimnasia médica, ayuda a
las personas a mantener la amplitud de movimientos y a evitar la rigidez de las
articulaciones y de los musculos.

- Los aparatos ortopédicos para mantener y sostener el cuerpo en una posicidn correcta
[utilizacién de bastdn(es) o de corsés, por ejemplo].

- La cirugia como complemento de la fisioterapia y de los aparatos ortopédicos para
corregir y detener la evolucién de las posibles deformaciones.

La fisioterapia regular, semanal (una o dos sesiones por semana, segun las necesidades) y
adaptada a la disminucién y/o las retracciones de los musculos, conserva la flexibilidad de
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las articulaciones y puede contribuir también a reducir los dolores (sobre todo en la parte
baja de la espalda, en la zona lumbar). Debe ser pasiva (los movimientos los efectua el
fisioterapeuta, no el paciente), o lo que se denomina ayuda activa (el fisioterapeuta ayuda
al enfermo a realizar los movimientos que se le solicitan) para no agotar los musculos. La
fisioterapia no debe fatigar a la persona con el objetivo de que pueda realizar los
movimientos que necesita para sus actividades cotidianas y aquellas que contribuyan a su
desarrollo.

La balneoterapia puede resultar util.

Si los omdplatos sobresalen mucho en la espalda (escapulas aladas) esto puede corregirse
en cierta medida mediante una fijacion quirtrgica para compensar la debilidad de los
musculos que fijan el omdplato a la caja toracica. Aunque esta cirugia puede aportar una
mejora real en algunas personas, los criterios para juzgar si dicha intervenciéon resultara
beneficiosa aun no se han establecido con claridad. La intervencién requiere una
rehabilitacion prolongada, a lo largo de varias semanas, y no estd exenta de
complicaciones (infecciones, aflojamiento del montaje, dolores residuales).

El fendmeno del “pie caido” (relacionado con la debilidad de los musculos flexores del pie)
puede combatirse con ayuda de un dispositivo ligero que se coloca en el calzado para
mantener el pie en angulo recto (ortesis del pie fijas y dinamicas). Llevar calzado ligero tipo
bota alta puede bastar para evitar la marcha equina gracias a una buena sujecién del pie.
La cirugia de fijacidon de la articulacidn (artrodesis) en el tobillo no se recomienda porque a
menudo la fijacion definitiva del tobillo (pie en angulo recto) provoca una pérdida de
flexibilidad indispensable para conservar la capacidad de andar.

El tratamiento de un arqueamiento excesivo (hiperlordosis) es mas complicado. Este
arqueamiento, para compensar el déficit de los musculos de los gluteos, le resulta atil a la
persona para seguir caminando. Normalmente, no se toleran bien los corsés. Los
lumbostatos (cinturones abdominales reforzados) son utiles en algunas ocasiones. La
prescripcion y el ajuste de estos dispositivos son delicados: un cinturén abdominal
demasiado flojo y/o no lo bastante alto no contiene suficientemente la hiperlordosis,
mientras que el colocarlo demasiado rigido y/o demasiado alto bloquea los mecanismos de
compensacion y dificulta, o incluso impide, el estar de pie y/o andar.

Una ayuda para caminar (bastén) puede resultar Gtil en caso de déficit moderado y
asimétrico de los miembros inferiores.

Ayuda auditiva

La atencidn de la sordera pasa por la utilizacion de aparatos especificos que permiten
compensar la pérdida auditiva.

El aparato (audioprotesis) es un dispositivo colocado tras la oreja que amplifica
electronicamente el volumen del sonido. Se debe proponer de forma sistematica a los
enfermos, aunque la ganancia auditiva es limitada.

Cada vez se ofrece mas el implante coclear. Es un aparato electrénico que cuenta con unos
cables muy finos implantados en el oido interno mediante una intervencién quirdrgica.
Conectan el nervio auditivo a un aparato que convierte el sonido en impulsos eléctricos.
Este aparato estimula el nervio auditivo para que a continuacion envie los impulsos al
cerebro.
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Muchas personas que disponen de un implante coclear estan en condiciones de entender
las palabras sin tener que leer los labios, incluso al hablar por teléfono. De este modo, el
implante coclear permite a los enfermos recuperar la percepcidon auditiva, pero no
sustituye al oido y requiere una reeducacion auditiva importante. Esta intervencidn precoz
permite a los nifios pequefios verse rodeados mas rdpidamente por un universo sonoro, lo
que a su vez también facilita el aprendizaje del lenguaje y mejora su calidad de vida.

Hay ademads otras herramientas que ayudan a las personas que sufren una sordera grave,
tales como los sistemas de alerta luminosos (una luz se ilumina con cada pitido) y los
aparatos de comunicacion telefénica para personas sordas.

Manejo de otras afectaciones

En la gran mayoria de los casos, no se requerira ayuda visual ya que la afectacion de la
vista solo supone, como mucho, una molestia. El tratamiento de la irritacidon de los ojos se
basa fundamentalmente en el uso de lagrimas artificiales o de un gel oftalmico.

En los casos en que la afectacién de los vasos de la retina pudiera provocar una supuracién
(exudados retinianos), el tratamiento se realizaria mediante LASER para volver a cerrar los
vasos.

En el tratamiento del dolor se pueden utilizar diferentes terapias: fisioterapia,
balneoterapia o medicamentos que combaten el dolor (analgésicos) en funcion de las
causas.

Como en toda miopatia, se recomienda controlar el sobrepeso y el sedentarismo excesivo.
Incluso se recomienda, en dosis moderadas, un poco de ejercicio fisico.

La vacunas antigripal y antineumocdcica no son obligatorias salvo en caso de afectacién
respiratoria.

Si se detecta una afectacion respiratoria, se establecerdn los tratamientos adecuados.
Puede ser necesario poner en marcha una asistencia respiratoria con oxigeno, ya sea a
través de una mascara colocada sobre la nariz o mediante un tubo en la trdquea. Ademas,
pueden llevarse a cabo sesiones de fisioterapia respiratoria, una auténtica limpieza de los
pulmones destinada a “drenar” las secreciones bronquiales. Al principio las realiza un
fisioterapeuta, pero el enfermo y su familia pueden aprender a practicarlas.

Las consecuencias sobre la vida cotidiana varian de forma considerable en funciéon de la
gravedad de las manifestaciones y la edad de inicio de la enfermedad.

Muchas de las personas afectadas por la distrofia FEH Unicamente presentan sintomas al
final de la adolescencia o en la edad adulta, aun cuando han llevado hasta el momento una
vida normal, y han practicado, en algunos casos, deporte de forma regular y en ocasiones
de alto nivel.

Como ya se ha dicho, se aconseja a la persona que se mantenga en forma, si lo desea en el
deporte practicado previamente, pero sin llegar a agotarse. Poco a poco, la persona
afectada por la distrofia FEH aprenderd a conocer sus limites y a no forzar.
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La discapacidad de la distrofia FEH

En ocasiones es necesario adaptar el domicilio y/o el lugar de trabajo y utilizar ayudas
técnicas para desplazarse, comunicarse o cuidar de si mismo. Ello requiere la intervencién
de un terapeuta ocupacional, que evalle las necesidades de la persona con discapacidad y
le recomiende la ayuda necesaria para conservar una mejor autonomia en la vida personal,
en sus aficiones y en su actividad profesional.

La vida profesional puede complicarse por la enfermedad, y el reconocimiento del estatus
de trabajador con discapacidad puede ser util. El reconocimiento de la condicién de
persona con discapacidad se solicita en la Direccién General del Instituto de Mayores y
Servicios Sociales (Imserso).

En los nifios o adolescentes afectados por una forma precoz de distrofia FEH Ia
escolarizacién puede verse alterada. Teniendo en cuenta las necesidades del nifio, son
necesarios ciertos ajustes: adaptar los horarios, facilitar un segundo juego de libros de
texto para aligerarle la cartera, etc. Durante las actividades deportivas, se desaconsejan
algunos ejercicios que suponen un esfuerzo especial para los brazos (subir la cuerda o
lanzar un baldn, por ejemplo). Se puede eximir al nifio de participar en funcién del consejo
del médico escolar y del propio nifio.

Para las salidas escolares, puede ser necesario solicitar medios, materiales y humanos,
suplementarios.

En caso de retraso escolar, las pruebas neuropsicoldgicas permiten evaluar la repercusion
de la enfermedad en su capacidad intelectual y, llegado el caso, canalizar de la mejor
manera la orientacién escolar y adaptar los métodos pedagdgicos.

La legislacidon espaiiola establece la obligacién de las Administraciones educativas de
asegurar los recursos necesarios para los alumnos que presentan necesidades educativas
especiales. Los mecanismos de refuerzo que deberan ponerse en practica tan pronto como
se detecten dificultades de aprendizaje podrdn ser tanto organizativos como curriculares.
Entre otras medidas, podran considerarse el apoyo en el grupo ordinario, los
agrupamientos flexibles o las adaptaciones del curriculo. Por tanto, el centro escolar
debera poner en marcha un plan de acogida para facilitar la integracion y la resolucién de
las dificultades que pueda encontrar el nifio.

El Servicio de Atencién Educativa de FEDER (inclusion@enfermedades-raras.org), le
facilitard apoyo y orientacién en relacidon a las necesidades educativas del alumnado
afectado por una enfermedad poco frecuente.
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En un 25% de los casos, el estado de las mujeres afectadas por la distrofia FEH se agrava
con el transcurso del embarazo. La debilidad muscular puede aumentar y aparecer
problemas cardiacos. Ademas, parece ser que la enfermedad pudiera, en algunos casos,
tener consecuencias en el estado de salud del neonato: su peso seria inferior a la media.
Por lo tanto, el seguimiento de estos embarazos implica mas pruebas de lo normal.
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