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Resumen. La distrofia muscular corresponde a un grupo heterogéneo de alteraciones musculares de origen genético. El proposito de
esta revision fue describir las principales alteraciones del habla y deglucion que presentan los pacientes con distrofia muscular. Se
realizo una busqueda electronica de articulos relevantes en el area, los cuales incluyeron en su descripcion pacientes con distrofia
muscular asociadas a trastornos del habla y/o deglucion. Las bases de datos revisadas fueron EMBASE, CINAHL, PubMed, PsycInfo,
Web of Science y Scopus. Se encontraron 15 estudios que cumplieron con los criterios de inclusion, involucrando un total de 526
participantes con un promedio de edad de 43,09 afios. 12/15 estudios incluyeron medidas de deglucién y/o alimentacion y 3/15
incluyeron evaluacion del habla. La revision evidencia gran variabilidad en los instrumentos utilizados para describir las alteraciones
del habla y deglucion. En las distrofias musculares incluidas en la presente revision se observo alteracion principalmente en la etapa
faringea y dificultad en la formacion del bolo asociado a alteraciones en la oclusion y fuerza muscular. El habla es un parametro poco
estudiado en este tipo de condicion.
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[en] Speech and swallowing disorders in patients with muscular dystrophy: a systematic review

Abstract. Muscular dystrophy encompasses a heterogeneous group of muscular disturbances of genetic origin. The purpose of this
review was to describe the most common speech and swallowing disorders found in patients with muscular dystrophy. A computer
search was carried out to identify relevant articles in this area, which included patients with muscular dystrophy associated with speech
and/or swallowing disorders. The databases used were EMBASE, CINAHL, PubMed, PsycInfo, Web of Science, and Scopus. A total
of 15 studies met the inclusion criteria, with a total of 526 participants and a mean age of 43.09 years. 12 of the 15 studies included
measures for swallowing and/or feeding, and 3/15 included speech evaluations. The review shows a high degree of variability between
the instruments used to describe speech and swallowing disorders. Regarding the effects of muscular dystrophy on swallowing,
difficulties are observed mainly in the pharyngeal stage as well as with bolus formation, associated with disturbances in occlusion and
muscle strength. Speech is a little-studied parameter in this type of condition.
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Introduccion

Las distrofias musculares (DM) corresponden a un grupo heterogéneo de trastornos musculares de caracter
hereditario que se caracterizan por presentar debilidad y alteracion muscular progresiva (Emery, 1998). El
término abarca una variedad de trastornos que varian en gravedad, edad de aparicion, patréon de herencia,
grupos de musculos y 6rganos afectados (Mercuri y Muntoni, 2013). Durante la evolucion de las DM los sin-
tomas pueden producir alteraciones en las actividades de la vida diaria, reduciendo la calidad de vida e impac-
tando no solo en quien la presenta sino ademas en su entorno (Graham et al., 2011).
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Dentro de los sintomas que pueden presentar algunas de las DM se encuentran la disfagia y disartria. Ambas
condiciones se presentan de manera insidiosa y son causadas principalmente por la debilidad muscular a nivel
de las estructuras orofaciales y soporte respiratorio (Jones et al., 2016).

La distrofia miotdnica y la distrofia muscular oculofaringea (DMOF) son las formas de distrofia que més se
asocian a trastornos de la deglucion (Jaradeh, 2006). Por un lado, la distrofia mioténica (o enfermedad de
Steinert), es la forma mas comtin de DM de inicio en el adulto, su prevalencia es de 0,2-18,1 por 100.000
(Theadom et al., 2014). Los sintomas clinicos incluyen debilidad en la musculatura facial, mandibular y mus-
culatura anterior del cuello, ademés pueden presentar cataratas y defectos cardiacos (Jaradeh, 2006). Se des-
criben dos tipos de distrofia miotonica (tipo 1y 2), en la tipo 1 la disfagia es mas frecuente que en la tipo 2
(Tieleman et al., 2009). La disfagia y la disartria son sintomas frecuentes. Algunos estudios mencionan que la
neumonia y las alteraciones respiratorias son la principal causa de muerte (Mathieu et al., 1999).

Por otro lado, la DMOF es una forma rara de distrofia muscular de caracter autosémico dominante, con una
prevalencia de 0,1 por 100.000 (Theadom et al., 2014), habitualmente se inicia en la quinta o sexta década de
vida y tiene como caracteristicas la presencia de disfagia, disfonia y ptosis. A medida que avanza la enferme-
dad las alteraciones de la deglucion van progresando y hacia el final de la enfermedad la disfagia causa desnu-
tricidbn y neumonia por aspiracion (Brais, 2009), se ha observado debilidad faringea y oral, ademas de compro-
miso en el habla (Kroon et al., 2020b).

Otras DM que se han asociado a trastornos de habla y deglucion son la DM de Duchenne avanzada (DMD)
y la DM facioescapulohumeral (DMFEH). La causa de disfagia en la DMD se atribuye a la debilidad de la
musculatura oral y facial, asi como a los cambios en la morfologia dental (Straathof et al., 2014). En tanto, en
la DMFEH se han observado alteraciones de la deglucion asociadas a debilidad de la musculatura de lengua y
mandibula (Wohlgemuth et al., 2006)

La prevalencia de los trastornos de habla y deglucion en pacientes con DM es dificil de estimar, debido a
que no se cuentan con procedimientos estandarizados para su evaluacion y existe variabilidad en el momento
en el cual se realiza la evaluacion.

El objetivo de esta revision sistematica es explorar las alteraciones de la deglucion y el habla que se presen-
tan en personas con distrofia muscular. Para esto la revision se centrara en las caracteristicas de los participan-
tes de los estudios, el tipo de DM que presentan, los instrumentos de evaluacion utilizados y las alteraciones
de la deglucion y/o habla descritas.

Metodologia

Se realiz6 una revision sistematica de las alteraciones del habla y/o deglucion en pacientes con distrofia mus-
cular. La revision se llevo a cabo siguiendo las recomendaciones Preferred Reporting Items for Systematic
Reviews and Meta-Analyses (PRISMA) (Moher et al., 2009).

Criterio de elegibilidad

Los estudios fueron seleccionados siguiendo los siguientes criterios de inclusion: (i) participantes de ambos
sexos diagnosticados con distrofia muscular; (ii) articulos originales; (iii) que incluyan medidas de habla y/o
degluciodn; (iv) articulos publicados en Inglés; (v) articulos publicados en revistas con revision de pares; (vi)
articulos publicados desde el ano 2005.

Los criterios de exclusion para la seleccion fueron los siguientes: (i) articulos de revision y abstract de
conferencias; (ii) pacientes con otro diagndstico diferente a distrofia; (iii) articulos publicados en idioma dife-
rente al inglés; (iv) articulos con informacion incompleta que no permiten analisis.

Estrategia de busqueda

Se realizo una revision sistematica de las alteraciones del habla y deglucion en pacientes con distrofia en las
bases de datos durante abril de 2021 por dos investigadoras en forma independiente, donde se aplicaron los
criterios de inclusion y exclusion en la revision de los articulos. Los siguientes términos se utilizaron para la
busqueda: (muscular dystrophy) AND (speech) AND (motor speech disorder) AND (dysphagia OR swallowing
OR feeding OR deglutition). Las bases de datos revisadas fueron: EMBASE, CINAHL, PubMed, PsycInfo,
Web of Science y Scopus.

La informacion recolectada de las bases de datos fueron analizadas con gestor de referencias bibliograficas
Zotero 5.0.96.2. Después de eliminar los duplicados, los articulos relevantes fueron identificados en base a la
lectura de titulo y abstract. Cuando la informacion contenida en el titulo y abstract fue insuficiente las autoras
procedieron a la lectura del articulo completo. Cualquier discrepancia en la seleccion de los articulos por parte
de los revisores, se incluyo un tercer revisor.
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Los articulos seleccionados fueron transferidos a una planilla que incluy6 informacion de los autores, afio

de publicacion, tamafio de la muestra, datos demograficos, caracteristicas del trastorno del habla y/o deglucion
e instrumentos de evaluacion.

Resultados

Estudios incluidos

La revision inicial incluy6 247 articulos, de los cuales 34 fueron obtenidos de EMBASE, 6 de CINAHL, 18 de
PubMed, 15 de PsycInfo, 19 Web of Science y 153 de Scopus, se incluyeron 2 articulos por busqueda manual.
Se eliminaron 56 articulos duplicados y 169 fueron retirados por no cumplir con los criterios de seleccion
luego de la revision del titulo y abstract. Fueron revisados 22 articulos completos de los cuales se excluyeron
7. Para el analisis final se incluyeron 15 articulos, para mas detalles ver figura 1.
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Figura 1. Proceso de seleccion para identificar articulos elegibles para la inclusion en la revision.

Caracteristicas de los participantes

La revision incluy6 un total de 526 pacientes. El tamafo de la muestra entre los estudios varia entre 1 (Chen
et al., 2018a; Cunha et al., 2015; Walsh et al., 2011; Werling et al., 2015) y 169 (Willaert et al., 2015). El pro-
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medio de edad de los participantes fue de 43,09 afios (rango: 6-83). De los estudios que refirieron sexo (n=13),
el 56,3% eran hombres.

El 35,93% de los participantes presentaba distrofia miotdnica tipo I (Ercolin et al., 2013; Willaert et al.,
2015), 30,61% distrofia muscular oculofaringea (Chen et al., 2018a; Cunha et al., 2015; Neel et al., 2015;
Palmer et al., 2010; Tabor et al., 2018; Werling et al., 2015; Youssof et al., 2017), 19,20% distrofia muscular
tipo Duchenne (Aloysius et al., 2008; Archer et al., 2013; Hanayama et al., 2008; Hijikata et al., 2020), 8,17%
distrofia muscular facioescapulohumeral (Mul et al., 2019) y 0,19% presento distrofia muscular tipo 2B (Wal-
sh et al., 2011), para mas detalle ver tabla 1.

Tabla 1. Caracteristicas de los participantes incluidos en los estudios

Nimero Edad en aiios
Estudio . . Hombres/Mujeres Promedio Tipo de distrofia
participantes
(DS; rango)
Aloysius et al., 2008* 6 s/i 9 Duchenne
(DS: s/i; rango: 6,1-11,8)
Aloysius et al., 2008* 14 s/i 16,1 Duchenne
(DS: s/i; rango:14,1-17.8)
Aloysius et al., 2008* 15 s/i 21,8 Duchenne
(DS: s/i; rango:18,2-31,5)
Palmer et al., 2010 11 3/8 61,09 Oculofaringea
(DS: 6,19; rango: 50-73)
Walsh et al., 2011 1 0/1 40 Tipo 2B
Archer et al., 2013* 9 s/i 21,7 Duchenne
(DS: 4,2; rango: s/1)
Archer et al., 2013* 6 s/i 21 Duchenne
(DS: 3,0; rango: s/i)
Ercolin et al., 2013 20 8/12 36,05 Miotonica Tipo 1
(DS: s/i; rango: s/i)
Werling et al., 2015 1 1/0 80 Oculofaringea
Willaert et al., 2015 169 82/87 38 Miotonica Tipo 1
(DS: s/i; rango: 19-74)
Neel et al., 2015 12 3/9 60,25 Oculofaringea
(DS: 6,58; rango: 50-73)
Cunha et al., 2015 1 0/1 75 Oculofaringea
Youssof et al., 2017 113 55/58 65,8 Oculofaringea
(DS: 8; rango: s/i)
Chen et al., 2018 1 0/1 53 Oculofaringea
Tabor et al., 2018 22 11/11 62,5 Oculofaringea
(DS: 11,3; rango: s/i)
Mul et al., 2019 43 24/19 52,5 Facioescapulohumeral
(DS: 13,1; rango:23-83)
Hijikata et al., 2020 51 50/1 24,8 Duchenne
(DS: 8,5; rango:14-45)
Hanamaya et al., 2018 64 31/33 19,9 Duchenne
(DS: s/i; rango:9-26)

Nota: *: corresponde al mismo estudio pero con diferentes grupos; DS: desviacion estandar; s/i: sin informacion.

Dimensiones e instrumentos utilizados

Doce de los 15 estudios realizaron medidas de deglucion en los pacientes con distrofia (Aloysius et al., 2008;
Archer et al., 2013; Chen et al., 2018b; Hanayama et al., 2008; Palmer et al., 2010; Tabor et al., 2018; Walsh
etal., 2011; Werling et al., 2015; Willaert et al., 2015; Youssof et al., 2017), 3 estudios evaluaron el habla
(Cunha et al., 2015; Hijikata et al., 2020; Neel et al., 2015), 2 motricidad oral (Ercolin et al., 2013; Mul et al.,
2019) y 2 ambas dimensiones (Cunha et al., 2015; Mul et al., 2019).
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Para la evaluacion de la deglucion la mayoria (40%) considero el uso de la videofluoroscopia de la deglu-
cion (VFSS) (Aloysius et al., 2008; Chen et al., 2018b; Hanayama et al., 2008; Tabor et al., 2018; Walsh et al.,
2011; Willaert et al., 2015), seguido de SWAL-QOL (20%) (Mul et al., 2019; Neel et al., 2015; Youssof et al.,
2017), lowa Oral Performance Instrument (I10PI) con un 13% (Mul et al., 2019; Palmer et al., 2010), evalua-
cion endoscopica (6,6%) (Werling et al., 2015) y Sydney Swallowing Questionnaire (6,6%) (SSQ) (Archer
et al., 2013).

Los estudios que incluyeron evaluacion del habla y motricidad orofacial, utilizaron espirometria (Neel
et al., 2015), nasometria (Neel et al., 2015), IOPI (Mul et al., 2019), electromiografia (Ercolin et al., 2013),
Orofacial myofunctional evaluation with scores (OMES) (Ercolin et al., 2013) y Frenchay Dysarthria As-
sessment (FDA-2) (Hijikata et al., 2020). Para mas detalle ver anexo 1.

Alteraciones de habla y deglucion
Distrofia Tipo Duchenne

De los 4 estudios que mencionan los sintomas en pacientes con DMD (Aloysius et al., 2008; Archer et al.,
2013; Hanayama et al., 2008; Hijikata et al., 2020), solo uno de ellos abord¢ alteraciones en el habla, siendo el
parametro mas afectado la lengua en reposo, medido con FDA-2 (Hijikata et al., 2020). Respecto a la deglu-
cion, la etapa faringea es la que se encontrd mas afectada, siendo un hallazgo frecuente en la VFSS los residuos
en valléculas y senos piriformes (Aloysius et al., 2008; Hanayama et al., 2008). La regurgitacion nasal se ob-
servo en el 35.5% de los participantes (Hanayama et al., 2008). El estudio de Aloysus et al. 2008 indica que se
observan mas alteraciones con la deglucion de solidos que de liquidos y que las alteraciones en la oclusion
afectaban la capacidad de preparacion del alimento con la consecuente disminucion de la ingesta y pérdida de
peso.

Distrofia Oculofaringea

De los 7 estudios que mencionan a pacientes con DMOF (Chen et al., 2018b; Cunha et al., 2015; Neel et al.,
2015; Palmer et al., 2010; Tabor et al., 2018; Werling et al., 2015; Youssof et al., 2017), dos de ellos exponen
los déficits en el habla los cuales se caracterizaron por alteraciones en la calidad de vida, voz débil, deterioro
en la inteligibilidad y prosodia (Neel et al., 2015) y presencia de disartria flaccida asociado a debilidad de la
musculatura facial (Cunha et al., 2015). Respecto a la deglucion, predominaron los residuos en senos pirifor-
mes y vallécula (Chen et al., 2018b; Cunha et al., 2015; Tabor et al., 2018; Youssof et al., 2017), esfuerzo al
momento de tragar (Chen et al., 2018b; Cunha et al., 2015), dificultad en la elevacion laringea (Chen et al.,
2018b; Cunha et al., 2015), los episodios de penetracién observados ocurrieron durante la respuesta motora
orofaringea (Tabor et al., 2018). Los estudios que mencionan medidas de calidad de vida a través del SWAL-
QOL indicaron que se encuentra reducida (Palmer et al., 2010; Youssof et al., 2017).

Distrofia Muscular Tipo 1

El estudio de Willaert et al. (2015) indica que la principal dificultad en deglucién fue en la etapa faringea, 49%
de los 47 que se realizaron VFSS presentaron aspiracion, ademas se observo dificultad en el control del bolo e
inicio de la deglucion, siendo la dificultad en el movimiento lingual el origen de los problemas. Este estudio
ademas indica que el 58% de los participantes presentaban disartria. Ercolin et al., (2013) quienes utilizaron
electromiografia de superficie, encontraron que los pacientes con DM1 presentaban mayor duracion de la ac-
tivacién muscular durante la deglucion y en evaluacion clinica se observo déficits en la postura, posicion y
movilidad de las estructuras orofaciales que afectaban la masticacion y deglucion.

Distrofia Facioescapulohumeral

Mul et al., (2019), presentan medidas con el uso de IOPI y escalas funcionales como SWAL-QOL y CPIB
(Communicative Participation Item Bank) (Baylor et al., 2013). En IOPI indicaron disminucion en la fuerza de
compresion de las mejillas y elevacion de la lengua, esto ultimo sélo en hombres. En SWAL-QOL 11/43 pa-
cientes con distrofia presentaron una puntuacion descendida predominando los dominios de fatiga y suefo.
Finalmente en CPIB 15/43 pacientes presentaron puntaje bajo el 75%.

Distrofia Muscular Tipo 2b
El estudio de caso corresponde a una mujer con historia de trastornos de la deglucion progresivo que presen-

taba regurgitacion nasal de liquidos y solidos, con retraso en la activacion de la RMO, debilidad en base de la
lengua y transito esofagico lento con episodios de reflujo (Walsh et al., 2011).
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Discusion

En esta revision sistematica se realizé un andlisis de la literatura con el objetivo de identificar dificultades del
habla y deglucion presentadas en pacientes con distrofia muscular. Se analiz6 un total de 15 articulos, 12 de
ellos abarcaban temas relacionados con dificultades en la alimentacion y/o deglucion (Aloysius et al., 2008;
Archer et al., 2013; Chen et al., 2018a; Cunha et al., 2015; Hanayama et al., 2008; Mul et al., 2019; Palmer
et al., 2010; Tabor et al., 2018; Walsh et al., 2011; Werling et al., 2015; Willaert et al., 2015; Youssof et al.,
2017), mientras que la evaluacion del habla solo se realiz6 en 3 estudios (Cunha et al., 2015; Hijikata et al.,
2020; Neel et al., 2015).

Se encontrd una gran variabilidad en los instrumentos de evaluacion utilizados para la deteccion de las di-
ficultades en la alimentacion y/o deglucion. De la misma forma, las medidas utilizadas por los diferentes ins-
trumentos de evaluacion son diferentes lo que hace dificil la sistematizacion de los hallazgos. Los instrumentos
mas utilizados fueron: SWAL-QOL el cual es un cuestionario de calidad de vida para pacientes con disfagia
orofaringea (McHorney et al., 2000); el IOPI, dispositivo portatil que permite medir la fuerza de los musculos
orofaciales (Robin et al., 1992); y la Videofluoroscopia, la cual corresponde a la prueba objetiva gold standard
para evaluar la disfagia orofaringea, que consiste en una técnica radioldgica en la que se obtienen imagenes del
perfil del paciente mientras ingiere alimentos con distintas viscosidades (néctar, liquido y pudin) y distintos
volumenes, permitiendo evaluar la eficacia y seguridad de la deglucion, ademas de signos de alerta en las
distintas etapas de la deglucion (Logemann, 1994) .

En gran parte de los estudios se mencionan dificultades de deglucion asociadas a la etapa faringea, con
presencia de residuos a nivel de valléculas y senos piriformes, ademads de la presencia de tos en algunos casos
(Aloysius et al., 2008; Cunha et al., 2015; Walsh et al., 2011; Werling et al., 2015; Willaert et al., 2015). Tam-
bién se evidencio la presencia de regurgitacion nasal, alteracion en la masticacion debido a la reduccion de la
fuerza y esfuerzo al tragar (Chen et al., 2018b; Hanayama et al., 2008; Mul et al., 2019; Werling et al., 2015;
Willaert et al., 2015; Youssof et al., 2017). Por otra parte, en los hallazgos encontrados a nivel del habla se
evidencio alteracion en la inteligibilidad y voz débil (Neel et al., 2015).

Los hallazgos encontrados varian dependiendo del tipo de DM y la severidad del cuadro. En DMD y Dis-
trofia Muscular tipo 2b se encontr6 la presencia de regurgitacion nasal, mientras que en los casos con DMOF
y Distrofia Muscular tipo 1 se evidenci6 afectacion en la seguridad de la deglucion con presencia de aspiracion
y/o penetracion al momento de la evaluacion instrumental.

Se ha descrito que los problemas de deglucion pueden provocar consecuencias a nivel fisico, social y psi-
coldgico, como pérdida de peso, mayor susceptibilidad a infecciones respiratorias debido a la aspiracion,
afectando considerablemente la calidad de vida de los pacientes, ya que puede estar asociado a una pérdida del
placer al comer, miedo a la asfixia, vergilienza y/o aislamiento social secundario a tos, babeo y tiempos prolon-
gados de alimentacion (Camarero, 2009). Por otro lado, las dificultades de habla también impactan en la cali-
dad de vida de los pacientes, ya que presentan deterioro en la inteligibilidad, en el acento, entonacion y ritmo.
Se observan ademas cambios en la voz y resonancia de tipo mas nasal lo que puede afectar la identidad de los
pacientes (Neel et al., 2015).

Es importante destacar la escasa informacion que se describe en relacion a las alteraciones del habla, siendo
un sintoma esperable en el curso de la DM asociado a las alteraciones musculoesqueléticas de las estructuras
orofaciales (Kroon et al., 2020a). La deteccion temprana de las alteraciones del habla y/o deglucion es relevan-
te, por cuanto permite instaurar estrategias terapéuticas que permitan mejorar la seguridad en la deglucion y
eficiencia del habla y/o deglucion, las que contribuyen a mejorar la calidad de vida de los pacientes con DM.

Limitaciones

Dentro de las limitaciones asociadas a la presente revision se incluye la heterogeneidad de los estudios inclui-
dos, con tamafios de muestra relativamente reducidos y escasa descripcion de las alteraciones del habla. Los
estudios utilizan diferentes instrumentos de evaluacién tanto en el habla como en la deglucion. Por otro lado,
esta revision excluyo articulos publicados en idioma diferente al inglés y tesis de magister o doctorado. No se
realizo el andlisis de riesgo de sesgo debido a la heterogeneidad en el disefio de los estudios lo que no permite
homogeneizar los criterios para este tipo de analisis.

Conclusiones

La presente revision sistematica describe las alteraciones de la deglucion y/o habla presentes en pacientes
con DM. La mayoria de los estudios (80%) describe alteraciones de la deglucion, siendo el habla un para-
metro menos explorado (30%). La deglucion es evaluada utilizando principalmente la VFSS seguido del
SWAL-QOL, observandose alteraciones en la etapa faringea, dificultad en la formacion del bolo asociado a
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alteraciones en la oclusion y fuerza muscular y disminucion en la calidad de vida. En el habla se observo
voz débil y alteracion en la inteligibilidad. Es necesario considerar la evaluacion de la deglucion y habla en
personas con DM.
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