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Introduccion

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad muscular de herencia recesiva ligada
al sexo causada por mutaciones en el gen de la distrofina, provocando la pérdida de esta proteina
en la fibra muscular. Sin embargo, la DMD es mas que una enfermedad s6lo muscular, ya que la
distrofina también tiene un papel importante en la sinapsis y procesamiento de informacion en el
cortex, cerebelo e hipocampo.

Objetivos

Descripcion y revision del perfil conductual y cognitivo de un adolescente derivado para valoracion
con diagnostico de DMD.

Metodologia

Exponemos el caso de un adolescente de 16 anos derivado por alteraciones conductuales y retraso
mental leve. En 2010 se realiza WISC IV con los siguientes resultados: Comprension verbal 56,
Razonamiento perceptivo 93, Memoria de trabajo 64 y Velocidad de procesamiento 60. En la
exploracion destacan rasgos del espectro autista (lenguaje y conductas estereotipadas, intereses
restringidos, ausencia de juego simbolico, dificultades de socializacion) por lo que se aplica el ADI-
Ry ADOS

Resultados

Se obtienen puntuaciones compatibles con el Trastorno del Espectro Autista, segun criterios
diagnosticos del DSM-V con un grado de severidad moderado 2 y asociado a una afeccion genética.

Conclusiones

La DMD puede asociar problemas cognitivos por la expresion a nivel cerebral de isoformas de
la distrofina. Globalmente, el cociente intelectual de los pacientes esta 1 desviacion estandar
por debajo de la media y se puede encontrar discapacidad intelectual en el 20-34% de los casos.
Aproximadamente un 40% de los ninos con DMD son diagnhosticados de TDAH y entre un 15-
37% de TEA.

La evaluacion individual es fundamental para determinar el perfil neurocognitivo con el objetivo
de mejorar el plan de intervencion en cada caso, tanto en el ambiente familiar como en el
contexto escolar.
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