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GENETICA

B Enfermedad genética de transmishén
aulosdmica doeminante cuyo gen esta
localizeads en el extremea del brazo corio
del cromosoma 4 en 4535, pere aun sin
identificar. Sin embargo, uno de cada cua-
tro casos o% asporadico (nuevas mutacio-
nes} y s han descrito escasas familias no
lgadas al cromosama 4.

Para 2| congejn genelico, dingirse 4 ung
consula espechalizada,

AMESTESIA

B Como para todaz laz distrofias muscula-
rés, 58 deben excluir los agantas aneateoi-
cas gque puedan provacar wna hipartermia
rmaligna [derivados halagenadas y succi-
nil-colinal.
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La digirafia muscular facic-escapuls-
humeral (FSH] o enfarmedad de
Lendouzy-Dejering, 3 una digirofig
rmuscular progresiva aulosdmica
dominanie frecuente (5 casos por
100,000 hakitanles).

La degtruccicon progresiva de lag fibras
musculares conllava una atrohia ¥y una
debilidad muscular que 32 agrava
prograsivarmsibs, aungue axlste una
gran variahilidad intrgfamiliar del gradg
de afectacidn,

El comiznzo de la enfermadad oe gitis,
o [a mayoria da los casos, endre lus
diez ¥ lns veinte afos, de forma
insidiosa y prograsiva. En los raros
cans mag precaces, [a enfermedad es
mds grave, Los primaros signos son una
debilidad de los musculos orbicuksres
de las pdrpados y orbiculares de los
lahiog, agi como de logs mugculos
Mjaderas de los emaplatos, El
agravamiento de la debilidad conlieva
imposibilidad de cemmar los ojos durante
el gueng, incapecidad para silbar yvio
bebear con ura paja, dificultad para
levantar o brazos mas alla del nivel
horizendal, sbe. Los musculos tibiales
anteriores tambign estan afectados, can
marcha en Hlappage y caidas. Enla
mitad de Ips cageg, la debilidad de oz
mustulos proximales de los miembros
inferipres agrava ka dificultad funcional
de la marcha, [a subida de ascaleras y |la
incorporacién desde una silla. La
debilidad de los misculos abdominales
contribuve a la aparician de una
hiperiordosis jumbar. Puede haber una
discreta afectacidén auditiva y¥ a veces,
anomalias da la ratina en el examen
oftalmolégico. Mo estd alectado el
COraran,

La dehilidad aparece progresivamente
de Torma claramente asimatrica. En un
estada de alectacidn avanzado, en
alrededor del 10 al 15% de los casos,
andar o levantarse se vuelve imposible y
los pacientes ae ven ohliigade a utilizar
una silla de ruedas. La azperanza de
vida no s altara.

Las evaluaciones musculares,
ortapadices, cardiaces y respiratorigs
periddicas permiten una valeraclén y un
seguimisgmto adaptado a las
consecuencias de [a afectacidn
muscular: fisictarapia contra lae
retracciones, aparatos ortopédlcos yio
girugia para compensar lag
incapacidades motoras, preveancito de
gueretiie, enire gtras.
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= pmoplAates caidos

= dificultad para levantar
loa brazos por encima do
la honzontal

* homiros coidos v que
basculan hacia delante

* sloppags, caidas

= marcha en halancoo,
dilicullad para subir las
escaleras

= pelvis que bascula hagia
delante, hiperlordosis

= dificultad para silbar,
bebor cor una paja

+ ojo3 entreabiertos
durante el suero

* ng hay afectacidn de las
funcianes intelegtuales

O yerds, reaccitn de
"shoo k" cuando se anHcia
| diagnoxtica

= a veres, actitul de
rnegacicn ¥ de rechazo de A
enfermedad

= a veres, digminucidn de
la agudeza auditiva en
gradg variahle

* rard vor. disminucion de
la agudeza visual
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ORIENTACIQNES

Luchar contra |as cansecuencias de I
inmaoavilidad

Cirugea correctors de luncion

Bsecurar o mayor auloneru:s pasible

Cuidadoza higiene bucocdental

Prevernir o limitar las lesiones de cdrnea

Asesoramiento psicoldyicoe

Tratamicnta anlide prosive

Buscar las alteraciones

Buscar sisternatice y precozmente
fas glteracionos

Asegurar la mejar ventilacion peaible
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