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RESUMEN

Introduccion: las enfermedades neuromusculares pediatricas constituyen un reto clinico por su
caracter progresivo y su impacto en la movilidad y autonomia infantil.

Objetivo: analizar la influencia de las intervenciones rehabilitadoras en la evolucién funcional y
calidad de vida de nifios con trastornos neuromusculares.

Métodos: Se efectud una revisidon sistematica de la literatura cientifica en diversas bases de
datos. La busqueda se realiz6 mediante un algoritmo con palabras clave y operadores booleanos,
permitiendo identificar fuentes relevantes. Los estudios seleccionados, tras aplicar criterios de
inclusion y exclusion, fueron analizados criticamente considerando actualidad, calidad
metodoldgica y pertinencia tematica, integrandose en la sintesis final de la revision.
Desarrollo: la evidencia muestra que la rehabilitacién multidisciplinaria, con fisioterapia, terapia
ocupacional y soporte respiratorio, mejora fuerza, movilidad y autonomia. Tecnologias como la
estimulacién eléctrica y la robodtica asistida potencian resultados. El dolor, la escoliosis y la
desnutricion son complicaciones frecuentes que requieren abordajes especificos. La participacion
familiar es esencial para la adherencia y bienestar emocional. Aunque no existen tratamientos
curativos, la rehabilitacion maximiza capacidades funcionales y previene complicaciones.
Avances genéticos y cribado neonatal permiten diagndsticos mas tempranos, favoreciendo
estrategias personalizadas.
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Conclusiones: la rehabilitacion pediatrica en enfermedades neuromusculares es fundamental
para preservar la funcidn motora y mejorar la calidad de vida. Un enfoque individualizado vy
multidisciplinario, con apoyo familiar y uso de tecnologias emergentes, constituye la estrategia
mas efectiva para enfrentar estas patologias progresivas.

Palabras clave: ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES; PEDIATRIA; REHABILITACION;
SERVICIOS DE FISIOTERAPIA.

ABSTRACT

Introduction: pediatric neuromuscular diseases represent a clinical challenge due to their
progressive nature and their impact on mobility and childhood autonomy.

Objective: to analyze the influence of rehabilitative interventions on functional outcomes and
quality of life in children with neuromuscular disorders.

Methods: a systematic review of the scientific literature was conducted across several
databases. The search was performed using an algorithm with keywords and Boolean operators,
allowing the identification of relevant sources. Selected studies, after applying inclusion and
exclusion criteria, were critically analyzed considering timeliness, methodological quality, and
thematic relevance, and integrated into the final synthesis of the review.

Development: evidence shows that multidisciplinary rehabilitation, including physiotherapy,
occupational therapy, and respiratory support, improves strength, mobility, and autonomy.
Technologies such as electrical stimulation and assisted robotics enhance outcomes. Pain,
scoliosis, and malnutrition are frequent complications requiring specific approaches. Family
involvement is essential for adherence and emotional well-being. Although curative treatments
do not exist, rehabilitation maximizes functional capacities and prevents complications. Genetic
advances and neonatal screening enable earlier diagnoses, favoring personalized strategies.
Conclusions: pediatric rehabilitation in neuromuscular diseases is essential to preserve motor
function and improve quality of life. An individualized, multidisciplinary approach, with family
support and the use of emerging technologies, constitutes the most effective strategy to address
these progressive conditions.

Keywords: NEUROMUSCULAR DISEASES; PEDIATRICS; REHABILITATION; PHYSICAL THERAPY
SERVICES.

RESUMO

Introducgao: as doencas neuromusculares pediatricas representam um desafio clinico devido ao
seu carater progressivo e ao impacto na mobilidade e autonomia infantil.

Objetivo: analisar a influéncia das intervencbes reabilitadoras na evolugdo funcional e na
gualidade de vida de criangas com disturbios neuromusculares.

Métodos: foi realizada uma revisdo sistematica da literatura cientifica em diversas bases de
dados. A busca foi conduzida por meio de um algoritmo com palavras-chave e operadores
booleanos, permitindo identificar fontes relevantes. Os estudos selecionados, apds aplicagdo de
critérios de inclusdo e exclusdo, foram analisados criticamente considerando atualidade,
qualidade metodoldgica e pertinéncia tematica, sendo integrados na sintese final da revisao.

> H
| = EC_IMVENOK www.revcmpinar.sld.cu CC-BY-NC-4.0

ARTICULO REVISION

Pagina 2


http://www.revcmpinar.sld.cu/
http://www.revcmpinar.sld.cu/

ISSN: 1561-3194 RNPS: 1877

Acurio-Padilla PE, et al o o
Rev Ciencias Médicas. 2025; 29(S2): 7022

Desenvolvimento: as evidéncias mostram que a reabilitagdo multidisciplinar, com fisioterapia,
terapia ocupacional e suporte respiratério, melhora forca, mobilidade e autonomia. Tecnologias
como estimulacdo elétrica e robodtica assistida potencializam os resultados. Dor, escoliose e
desnutricdo sdo complicacbes frequentes que exigem abordagens especificas. A participagdo
familiar é essencial para a adesdo e o bem-estar emocional. Embora ndo existam tratamentos
curativos, a reabilitagdo maximiza capacidades funcionais e previne complicacdes. Avangos
genéticos e o rastreamento neonatal permitem diagnodsticos mais precoces, favorecendo
estratégias personalizadas.

Conclusdes: a reabilitacdo pediatrica em doencas neuromusculares é fundamental para
preservar a fungdo motora e melhorar a qualidade de vida. Uma abordagem individualizada e
multidisciplinar, com apoio familiar e uso de tecnologias emergentes, constitui a estratégia mais
eficaz para enfrentar essas patologias progressivas.

Palavras-chave: DOENCAS NEUROMUSCULARES; PEDIATRIA; REABILITAGAO; SERVICOS DE
FISIOTERAPIA.

INTRODUCCION

Las enfermedades neuromusculares (ENM), son uno de los grandes problemas en el area
pediadtrica, siendo un gran reto su rehabilitacién, por la complejidad que tienen. Las
manifestaciones clinicas son variadas seglin la enfermedad con compromiso de distintos
sistemas, muchas veces graves y generadoras de discapacidad, que pueden llevar a la muerte.(!)
En la mayoria de los casos las intervenciones de la medicina de rehabilitacion juegan un papel
importante en la prevenciéon de complicaciones y en la calidad de vida, ya que segun las
investigaciones disponibles muestras que el dolor es uno de los problemas frecuentes e
importantes en pacientes con enfermedades neuromusculares (ENM) y, sin embargo, existen
estudios que permiten identificarlo.(>3) El generar informacidon sobre este tema muy particular
mediante constantes revisiones de las literaturas disponibles sobre las ENM y como ha podido
perjudicar a varios infantes, aporta de manera significativa para la indagacién a nuevos métodos
de rehabilitacion que permitan una mejor calidad de vida.

Las ENM son un grupo de enfermedades neuroldgicas hereditarias o adquiridas cuya principal
caracteristica es la pérdida progresiva de fuerza muscular e incluso en la degeneracion del
conjunto de los musculos y de los nervios que los controlan, presentandose en cualquier etapa
de la vida. Aunque, su progresién varia considerablemente presentando diversos déficits que al
combinarse dan lugar al dafio musculoesquelético generando dificultad en las actividades diarias
y como tanta es su diversidad, hay una variedad de tratamientos basadas en el seguimiento de
los sintomas para tener una tentativa en el freno de su evolucidon que esta resaltado en el
consenso profesional en cuanto a los principios ineludibles y objetivos prioritarios.(“:>)
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Los médicos deben educar a los pacientes y fomentar un estilo de vida que haga hincapié en las
actividades que promuevan el mantenimiento de la funcion. Debido a que este espectacular
aumento del conocimiento conducira, en ultima instancia, a tratamientos que mejoren las causas
de esta patologia. Este avance se lo puede observar en los ambitos genéticos y bioldgicos
moleculares que han ampliado la conciencia sobre la diversidad de mecanismos por los hallazgos
clasicos que intervienen en las ENM. Pese a ello, en el pasado, los estudios electro diagndsticos
se usaban cominmente como una extension del examen fisico para calificar mejor los
trastornos.(®)

Los avances en la medicina gendmica han contribuido en gran medida a fomentar el
conocimiento y apoyo en el diagndstico de las ENM. Anualmente se publica un listado de
patologias que se encuentran divididas en 16 grupos, donde se engloban mas de 300
enfermedades clasificadas acorde al gen identificado. Sin embargo, algunas de las ENM
presentan variantes gendmicas que dificultan su diagnéstico, de aqui la importancia de reconocer
que nos enfrentamos a un grupo de enfermedades con un gran subregistro y poco conocimiento
de los aspectos clinicos, diagnédsticos y terapéuticos. Cabe mencionar, que durante la situacion
vivida por la pandemia del COVID-19, los pacientes con esta enfermedad habian presentado una
importante reduccion en su actividad fisica que llego a ser un impacto negativo en su calidad de
vida, generando una mayor pérdida de masa muscular y una progresion mas rapida.®

Si bien es cierto, que a la fecha no existe un tratamiento curativo para muchas de las ENM, en
especial para las hereditarias, es incorrecto decir que estas enfermedades no tienen tratamiento,
especialmente en este momento con la aparicidon de nuevas terapéuticas para algunas de ellas.
Estas estrategias terapéuticas son cada vez mas complejas y especificas por lo que requieren de
un abordaje en los distintos niveles de atencion en salud y rehabilitacién. Estos pacientes deben
recibir tratamiento de RHB, de prevencién de eventos cardiovasculares graves o letales, de
medidas de soporte ventilatorio y nutritivo teniendo en cuenta la visién del paciente y su
familia.(*.7)

Dada la falta de conocimiento acerca de los tratamientos para la rehabilitacién ante las ENM en
el area pediatrica y su variedad de sintomas, su impacto en la sociedad e integridad de los
pacientes y en los avances de mecanismos para tratar las ENM, se realiza la presente revision,
la cual tuvo por objetivo analizar la influencia de las intervenciones rehabilitadoras en la
evolucion funcional y calidad de vida de nifios con trastornos neuromusculares.

METODOS

El presente estudio se disefi6 como una revisidon sistematica de la literatura, siguiendo las
directrices de la declaracién PRISMA 2020 para asegurar transparencia, reproducibilidad y rigor
metodoldgico. El periodo de blsqueda se delimitd entre los afios 2020 y 2024, con el objetivo
de identificar las intervenciones rehabilitadoras mas relevantes aplicadas en pediatria para el
manejo de trastornos neuromusculares.

Las fuentes de informacién incluyeron bases de datos académicas de amplia cobertura:
PubMed/MEDLINE, Scopus, SciELO y Google Scholar. Adicionalmente, se revisaron referencias
secundarias de articulos seleccionados para ampliar la identificacion de estudios pertinentes. No
se consider¢ literatura gris fuera de repositorios institucionales, dado que el objetivo fue priorizar
evidencia indexada y publicada en revistas cientificas.
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La estrategia de busqueda se estructuré mediante un algoritmo que combind palabras clave y
operadores booleanos. Se emplearon términos MeSH y DeCS como “neuromuscular diseases”,
“rehabilitation”, “pediatric”, “physical therapy” y "“occupational therapy”, combinados con
operadores AND y OR para maximizar la sensibilidad y especificidad de la busqueda. Se
incluyeron publicaciones en espafiol e inglés, lo que permitidé integrar evidencia de distintos
contextos clinicos y linguisticos.

Los criterios de inclusion contemplaron articulos originales, ensayos clinicos, estudios de
cohortes y revisiones sistematicas publicados dentro del rango temporal definido, que abordaran
directamente intervenciones rehabilitadoras en nifios con ENM. Se excluyeron duplicados,
articulos sin acceso completo, documentos irrelevantes para la tematica, publicaciones
anteriores a 2020, asi como cartas, editoriales, guias de practica clinica y tesis.

El proceso de seleccién se desarrolld en varias fases: primero se realiz6 la lectura de titulos y
resumenes para descartar estudios no pertinentes; posteriormente, se evaluaron los textos
completos de los articulos potencialmente elegibles. Inicialmente se identificaron 32 registros;
tras la depuracion de duplicados y aplicacion de criterios de exclusion, se redujo a 13 articulos;
finalmente, se incluyeron 2 articulos adicionales mediante revisién de referencias, para un total
de 15 fuentes. El procedimiento se documenté mediante un diagrama de flujo PRISMA (Figura
1), que refleja cada etapa de seleccion.

La extraccion y analisis de datos se efectué de manera sistematica, recopilando variables clave
como autor, ano de publicacion, disefio metodoldgico, caracteristicas de la poblacion pediatrica,
tipo de intervencién rehabilitadora, resultados clinicos y principales hallazgos. La informacion se
organiz6 en matrices comparativas para facilitar la interpretacion. Se realizd una sintesis
cualitativa de los hallazgos, dado que la heterogeneidad de los disefos y resultados no permitio
la ejecucion de un metaanadlisis formal. Esta aproximacion permitié integrar la evidencia
disponible y ofrecer una vision critica y actualizada sobre las intervenciones rehabilitadoras en
pediatria para trastornos neuromusculares.
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g revision (n= 15)
Fig. 1 Diagrama de flujo PRISMA.
DESARROLLO

A partir de este proceso investigativo se obtuvo que las ENM en el &mbito pediatrico son una
problematica para las funciones motoras y sensoriales, debido a que afectan al sistema nervioso
periférico abarcando una amplia gama de diferentes sindromes. Requiriendo de distintos
tratamientos o procedimientos para su pronta rehabilitacidn basandose en los seguimientos de
los sintomas, procurando frenar con su evolucién. El andlisis evolutivo de esta patologia ha
permitido una mejor comprension sobre el tema en cuestion e influyendo progresivamente en la
rehabilitacion.(“8)

Las ENM en su gran mayoria no tienen tratamientos etiolégicos, son incurables, pero no
intratables, por lo cual, la rehabilitacion es fundamental para maximizar las capacidades
funcionales, proporcionando una mejor calidad de vida tanto para el paciente como a su
familia.®®) Pese a ello, la historia clinica y el examen fisico siguen siendo el principal soporte para
el diagnostico de las ENM o mejor conocida como las ENM, las cuales pueden manifestarse a
cualquier edad, desde el nacimiento hasta la edad adulta y su origen o sindrome clinico varia
significativamente.(1.6:9)
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Para llegar a informar sobre la extension del dolor en las ENM, asi, generalmente resulta
complicado, debido al sinnimero de enfermedades que la padecen los infantes. No obstante, los
estudios muestras que el dolor es un problema frecuente y de gran importancia en las ENM.®)
Cabe mencionar, que las ENM son una las causas mas frecuentes de mortalidad pediatrica, con
una extensa variedad de motivos de consulta como se ha mencionado anteriormente, lo cual
dificulta en ocasiones la aproximacion diagnostica inicial. Puesto que muchos de estos trastornos
son causa de discapacidad progresiva en el nifio, el diagndstico oportuno es necesario.
Tradicionalmente se han logrado distinguir dentro de este grupo los trastornos del musculo o
miopatias, y los trastornos que afectan el nervio periférico o neuropatias.(1%11)

De tal manera, que el orden de presentacion de los exdmenes debe seguir con ciertas normas
de priorizacion, orientandose en primera instancia en las funciones cardiorrespiratorias por una
evidente necesidad vital. Posteriormente, se buscan los factores que pueden afectar a la calidad
de vida, como en el caso del dolor y las funciones neuromusculares, para contribuir al infante a
obtener un minimo de independencia y finalmente se desarrollan estudios mas analiticos.®

En muchos casos, el cirujano ortopédico puede llegar a ser el primer especialista al que se le
solicita que evalle las quejas de debilidad o deformidad de las extremidades inferiores que
resultan de tales afecciones y debe permanecer alerta al diagndstico primario. En este caso, el
cirujano ortopédico debe estar preparado para guiar la fisioterapia adecuada y realizar cirugias
para mejorar la funcion, prevenir la deformidad o brindar comodidad cuando sea necesario. El
cirujano ortopédico pediatrico debe estar familiarizado no sélo con el sistema
musculoesquelético, sino también con muchos otros dominios que pueden inferir con el
tratamiento y requerir un manejo preoperatorio.(®:12)

Pese a ello, a pesar de que existen varios mecanismos primarios muy diferentes de estos
trastornos, ciertas complicaciones musculoesqueléticas secundarias son compartimentadas. Un
ejemplo claro es la escoliosis, que se refiere a la desviacion de la alineacion normal de la columna
vertebral. Ya que, casi siempre esta asociada con una anomalia de la alineacion sagital, como
es en el caso de la cifosis, lordosis o con respecto a un componente rotacional. En general, la
escoliosis idiopatica representa la mayoria significativa de los casos de escoliosis pediatrica.(®

Los avances en las tecnologias de secuenciacion del ADN han permitido la identificacion de los
genes causantes de estos grupos patoldgicos; sin embargo, mas de la mitad de los nifios o
adultos en estos casos no cuentan aun con un diagndstico molecular por falta de acceso a estas,
lo que coloca a la exploracién neuroldgica, histopatologia y bioquimica en un papel crucial en
nuestro medio para el diagnostico. Por tal motivo, se han desarrollado estrategias de abordaje
en los distintos niveles de atencidén en la salud y rehabilitacion, enfatizando que este grupo de
pacientes reciban un manejo preventivo de eventos cardiovasculares.(?

Algunos de los trastornos encontrados, fueron del suefio que estan presentes en mas del 75 %
de los nifios con trastornos neuromusculares del suefio. Existen muchos componentes que
contribuyen al trastorno del suefo, incluyendo un inicio y un mantenimiento deficiente de la
siesta. Creando una mala movilidad en la cama, incomodidad en la posicién corporal y la
hipoventilacién debido a las contracturas, que trata de un ajuste en el aparato respiratorio como
una mascara de presion positiva de dos niveles en las vias respiratorias y anomalias del sistema
nervioso central.(*3)
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Otro de los desafios, es la distrofia muscular de Duchenne como se menciond anteriormente, la
cual trata de un trastorno que se caracteriza por un empeoramiento de la difusion neuroldgica y
una debilidad muscular progresiva debido a la ausencia de la proteina distrofina en el musculo
esquelético. Afectando Unicamente a los nifios pequefios debido a su patron de herencia recesivo
ligado al cromosoma X. dando un efecto de mutacién espontanea del gen que codifica la
distrofina (sintesis de una proteina distrofina inestable que se degrada rapidamente). En la cual,
su diagnostico previo requiere de una biopsia muscular que revela la infiltraciéon de tejido
conectivo.(*4

Dentro de las discapacidades que conlleva esta enfermedad pediatrica, la principal es la
debilidad, ya que afectan la marcha y las actividades funcionales relacionada con los nifios
ambulantes afectados por estas patoldgicas peculiares y a menudo degenerativas. Debido a que
la velocidad de la marcha es un indicador de salud y discapacidad, siendo una actividad compleja
y multifacética. Llegando a realizar varias pruebas de caminata que durasen seis minutos,
utilizada ampliamente como una prueba de resistencia y capacidad ambulatoria. Dando como
resultado, a la gran limitacion para nifios con atrofia muscular espinal tipo 3, distrofia muscular
congénita y nifilos mayores con distrofia muscular de Duchenne.(%

Dada su singularidad y complejidad, las ENM a menudo se diagnostican con un retraso muy
significativo después del cual el dafio muscular irreversible puede limitar la eficacia de los
tratamientos cuando estan disponibles. En este contexto, el cribado neonatal podria constituir
una solucion para la deteccién y el tratamiento precoces. El futuro de la deteccién de ENM en
recién nacidos pasa por un cambio tecnoldgico global, desde un enfoque bioquimico a uno
genético. Llevando a un rapido desarrollo de las terapias y adoptando una mejor posibilidad para
adaptar rapidamente la lista de enfermedades tratadas.(1®

La evidencia recolectada nos indica que las ENM se caracterizan por ser poco conocidas, sus
causas son diversas e incluso, muchas de ellas no se conoce el origen. Asimismo, pueden ser
hereditarias o adquiridas, manifestandose en cualquier momento de la vida. Son progresivas, lo
que provoca que las personas, poco a poco vean disminuida su capacidad funcional,
repercutiendo en una pérdida de autonomia.'”) Las caracteristicas individuales de cada paciente,
hace que nos enfrentemos a diferentes escenarios clinicos. Se considera ademas que cada
paciente debe pasar por un meticulosos proceso de evaluacion fisica general, lo que definird que
intervencion serd mas apropiada, de manera individualizada y acorde al contexto propio del
paciente de forma ambulatoria u hospitalizada.*®

Para Rodriguez-Nufiez et al.,(*®) hablan de la practica clinica basada en evidencia, desde donde
emergen estas recomendaciones, cuya epistemologia respecto a lo que es o no es justificable
creer depende de la validez interna del proceso cientifico que da origen al conocimiento. La
importancia de proteger la via aérea de los pacientes con ENM recae en como esta se ve
gravemente afectada por las limitaciones propias de la enfermedad. Los autores Rodriguez
Gdémez et al.,?® mencionan que las ENM pueden comprometer el sistema respiratorio, y, en
consecuencia, provocar morbilidad respiratoria de intensidad y precocidad variable en
dependencia del grado de afeccién de los musculos respiratorios y deglutorios, asi como de otros
factores como el estado nutricional o la capacidad de caminar.
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Por su parte, Giménez et al.,?") mencionan que desafortunadamente cualquier paciente que
requiere de servicios respiratorios, sin importar el diagnosticos, que es ingresado a la unidad de
cuidados intensivos va a requerir de un soporte ventilatorio y una traqueotomia, sin embargo,
si es un paciente con ENM se puede optar por un procedimiento no invasivo, la calidad de vida
del paciente se optimiza, asi como los gastos hospitalarios. Cifuentes-Silva et al.,(??) realizaron
un estudio con el objetivo de describir el comportamiento de las variables de fuerza y resistencia
muscular respiratoria en pacientes con ENM.

Un paciente con afeccion neuromuscular se define como deambulador si puede caminar diez
metros o mas en forma independiente, sin asistencia o soporte. Mozzoni,(?® en su trabajo en
donde se describieron las normativas y procedimientos para realizar las pruebas cronometradas
en pacientes deambuladores con ENM. Dichas pruebas son herramientas reproductibles, validas
y accesibles que permiten medir el desempefio funcional y la evolucién en el tiempo de los
pacientes. Con el objetivo de lograr el mejor desempefio funcional, cada prueba puede repetirse
hasta tres veces. Se debe registrar como resultado final el menor valor obtenido, en segundo y
milisegundos, con un tiempo maximo permitido por prueba de 45 segundos.

Por otro lado, los nifios con ENM presentan un elevado riesgo de desnutricion especialmente
condicionado por trastornos relacionados con la alimentacién, derivados de su afectacion
muscular. En este contexto, Martinez Costa et al.,(?*) hablan del déficit de merosina, que se
define como una distrofia muscular congénita grave de herencia autosémica recesiva, en el que
la afectacion muscular impide alcanzar la deambulacién autéonoma. Los nifos que la padecen
tienen un elevado riesgo de desnutricion como consecuencia de los problemas digestivos
derivados de su afectaciéon muscular. En estos pacientes el soporte nutricional debe instaurarse
de forma progresiva en funcion de la evolucién clinica del paciente, iniciando con la valoracién
de la ingesta actual y un calculo aproximado de sus requerimientos caldricos. Se debe continuar
con procesos investigativos que aporten con informacion acerca de este tema, por el impacto
qgue genera a nivel social y en la calidad de vida del paciente, asi como en la salud, en blsqueda
de concientizar sobre este tipo de patologias y las complicaciones que enfrentan los pacientes
que las padecen.

CONCLUSIONES

La rehabilitacion en nifios con ENM representa un desafio significativo debido a la naturaleza
progresiva y variada de estas condiciones. Sin embargo, las intervenciones rehabilitadoras han
demostrado ser fundamentales para mejorar la funcion motora, prevenir complicaciones
secundarias y optimizar la calidad de vida de estos pacientes. Un enfoque individualizado,
adaptado a las necesidades especificas de cada nifio y a las particularidades de su enfermedad,
es esencial para maximizar los beneficios terapéuticos. El abordaje multidisciplinario, que incluye
fisioterapia, terapia ocupacional, soporte respiratorio y psicoldgico, ha demostrado ser efectivo
en abordar las multiples dimensiones de estas enfermedades. Ademas, la participacion activa de
las familias en el proceso de rehabilitacién es crucial, no solo para asegurar la adherencia al
tratamiento, sino también para proporcionar un entorno de apoyo que facilite la adaptacion y el
bienestar emocional del nifio.
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