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Enfermedad de Aran-Duchenne

Primary Disciplinary Field(s): Neurologia; Historia de la Medicina; Patologia Muscular

1. Definicion Central

La enfermedad de Aran-Duchenne es un término histérico y epdnimo utilizado en la neurologia del
siglo XIX para describir una forma de atrofia muscular progresiva crdénica que afectaba
primariamente a los musculos distales de las extremidades. Esta condicion, también conocida
histéricamente como atrofia muscular espinal progresiva, se caracteriza patolégicamente por la
degeneracién selectiva de las neuronas motoras inferiores (NMI) ubicadas en el asta anterior de

la médula espinal, sin implicacion significativa inicial o predominante de las neuronas motoras
superiores (NMS) o los tractos corticoespinales. Su relevancia radica en haber sido uno de los
primeros sindromes neurologicos crénicos en ser meticulosamente documentados y
correlacionados con la anatomia patolégica especifica, marcando un hito en el estudio de las
enfermedades neuromusculares.

Si bien el nombre de Aran-Duchenne ya no se utiliza en la nomenclatura clinica moderna, el
sindrome que describia se cataloga hoy en dia dentro del espectro de las Enfermedades de la

Neurona Motora (ENM), correspondiendo especificamente a la variante clinica denominada

Atrofia Muscular Progresiva (AMP). La AMP se distingue de la Esclerosis Lateral Amiotréfica
(ELA) clasica por la ausencia de signos de disfuncién de la NMS (como espasticidad, hiperreflexia
0 signo de Babinski), aungque existe un debate continuo sobre si la AMP es una entidad patologica
separada o simplemente una etapa temprana o una variante fenotipica de la ELA.

El entendimiento de esta enfermedad ha evolucionado drasticamente. Inicialmente, se
consideraba una afeccién puramente muscular; sin embargo, las observaciones posteriores
establecieron firmemente su origen neurogénico. La afectacion de las neuronas motoras inferiores
conduce a la denervacion de las fibras musculares, resultando en la atrofia (pérdida de masa) y la
debilidad progresiva de la musculatura esquelética. Esta progresion, tipicamente lenta y
asimétrica, define la severidad y el prondéstico de los pacientes que histéricamente hubiesen
recibido este diagndstico.

2. Etimologia y Desarrollo Historico

El ep6nimo rinde homenaje a dos figuras clave de la neurologia francesa del siglo XIX: Frangois-
Amilcar Aran (1817-1861) y Guillaume-Benjamin-Amand Duchenne de Boulogne
(1806-1875). La primera descripcion sistematica de la atrofia muscular progresiva fue publicada
por Aran en 1850. Aran detallé una serie de casos clinicos en su articulo "Recherches sur une
maladie non encore décrite du systéme musculaire (Atrophie musculaire progressive)",
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observando que la enfermedad comenzaba frecuentemente en los musculos de la mano y el
antebrazo y se extendia gradualmente de forma ascendente.

Poco después de las publicaciones de Aran, Duchenne de Boulogne, a menudo considerado el
padre de la electrofisiologia y la neurologia francesa moderna, aporté una descripciéon mas
exhaustiva y realizé importantes contribuciones al entendimiento de la patologia. Duchenne no
solo confirmd las observaciones de Aran, sino que también utilizé la estimulacion eléctrica para
evaluar la excitabilidad de los musculos afectados, demostrando que la atrofia no era primaria del
musculo, sino secundaria a una enfermedad del sistema nervioso, un concepto revolucionario
para la época.

A pesar de que las descripciones iniciales no siempre distinguieron claramente entre las formas
puramente espinales (hoy AMP) y las formas que incluian afectacién cortical (hoy ELA), la
consolidacién del término "enfermedad de Aran-Duchenne" sirvié para diferenciar estas atrofias de
otras miopatias primarias. Fue Jean-Martin Charcot quien, en la década de 1870, integr6 estas
observaciones dentro de una clasificacion mas amplia, definiendo la Esclerosis Lateral
Amiotréfica (ELA) como la forma que incluia la degeneracién de ambos sistemas, superior e
inferior, relegando el término Aran-Duchenne a la variante puramente de neurona motora inferior.

3. Fisiopatologia y Anatomia Patolégica

La base patoldgica de la enfermedad de Aran-Duchenne (AMP) es la pérdida neuronal selectiva.
El proceso destructivo se focaliza en los cuerpos celulares de las neuronas motoras alfa y gamma
localizadas en las astas anteriores de la médula espinal. Esta degeneracién provoca una
interrupcién en la comunicacién nerviosa con los muasculos esqueléticos, resultando en la
denervacion. La denervacion crénica es la causa directa de la atrofia muscular neurogénica y la
debilidad progresiva que caracterizan el cuadro clinico.

A nivel microscopico, la médula espinal de los pacientes muestra una marcada disminucion en el
namero de neuronas motoras en las ldminas IX de Rexed. Las neuronas supervivientes a menudo
presentan inclusiones citoplasmaticas o cambios degenerativos. Es crucial que, en la forma pura
que originalmente se buscaba describir con este eponimo, los hallazgos patolégicos no
demuestren la degeneracioén significativa de los tractos corticoespinales laterales (vias de la
NMS), lo que clinicamente se traduciria en la ausencia de signos piramidales.

El proceso etiolégico subyacente a esta degeneracién es complejo y no completamente
dilucidado, pero se comparte con otras ENM. Las hipétesis actuales apuntan a una combinacion
de factores genéticos (mutaciones en genes como SOD1, C9orf72, aunque menos frecuentes que
en ELA clasica), excitotoxicidad mediada por glutamato, disfuncién mitocondrial, estrés oxidativo y
agregacion proteica anormal. La investigacion contemporanea se centra en entender por qué la
patologia de la NMS se evita o se retrasa en la variante AMP, lo que podria ofrecer claves para el
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desarrollo de terapias mas especificas.

4. Presentacion Clinica y Caracteristicas Clave

Inicio Insidioso y Distal: La enfermedad tipicamente comienza de manera sutil e insidiosa, a
menudo manifestandose primero en los musculos pequefios de las manos (musculos interéseos,
eminencia tenar e hipotenar), causando dificultad con tareas finas como escribir, abotonarse o
girar llaves.

Atrofia Muscular: Es una caracteristica cardinal. La pérdida de masa muscular es visible y
palpable, progresando desde la musculatura distal de las extremidades superiores hacia los
hombros y luego, eventualmente, a las extremidades inferiores y el tronco.

Debilidad Progresiva: La debilidad sigue el patron de atrofia. A diferencia de la ELA, la debilidad
es tipicamente flacida y se acompafia de hipotonia debido a la afectacion exclusiva de la NMI.
Fasciculaciones: Son contracciones involuntarias y finas de los haces musculares, visibles bajo
la piel, que resultan de la irritacién o inestabilidad de las neuronas motoras moribundas. Son un
signo clasico de la afectacion de la NMI.

Arreflexia o Hiporreflexia: Los reflejos tendinosos profundos suelen estar disminuidos o
ausentes, reflejando la interrupcion del arco reflejo por la degeneracion de la NMI.

5. Diagnostico Diferencial y Clasificacion Moderna

El principal desafio diagnostico, tanto histéricamente como en la actualidad (al clasificar la AMP),
es diferenciar la enfermedad de Aran-Duchenne de otras condiciones que causan debilidad y
atrofia. La distincién més critica es con la ELA, ya que el prondstico y el manejo pueden variar. La
ELA implica signos de NMS (espasticidad, reflejos exaltados) que estan ausentes en la AMP pura.
La deteccion de signos de NMS en cualquier momento del curso clinico obliga a reclasificar el
cuadro como ELA.

Otros diagndsticos diferenciales importantes incluyen la Atrofia Muscular Espinal (AME), que es

generalmente una enfermedad de inicio infantil y de base genética conocida, aunque algunas
formas adultas (AME tipo 4) pueden imitar la AMP. También deben considerarse neuropatias
motoras multifocales (como la neuropatia motora multifocal con bloqueo de la conduccion,
NMMC), que son inmunomediadas y potencialmente tratables, y otras miopatias inflamatorias o
hereditarias.

Actualmente, el diagndstico se basa en los criterios de El Escorial (0 sus revisiones posteriores),
gue buscan clasificar las ENM en categorias definidas (Definitiva, Probable, Posible, Sospecha)
basadas en la combinacion de signos de NMI y NMS en diferentes regiones del cuerpo. La
enfermedad de Aran-Duchenne corresponde a la categoria de Atrofia Muscular Progresiva, que se
define por la evidencia de disfuncion de la NMI en al menos dos regiones, con ausencia total de
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signos de NMS.

6. Significado Histérico y Legado

La importancia de la enfermedad de Aran-Duchenne no reside solo en su descripcion clinica, sino
en su impacto en el desarrollo de la neurologia como disciplina cientifica. La capacidad de Aran y
Duchenne para correlacionar los sintomas clinicos con la patologia espinal demostré que las
enfermedades neurodegenerativas podian ser entendidas a través de la anatomia patolégica,
sentando las bases para el trabajo posterior de Charcot y la escuela de la Salpétriére.

El legado de la enfermedad de Aran-Duchenne es doble. Por un lado, establecid la importancia de
las neuronas motoras inferiores como un objetivo patologico especifico, diferenciando las atrofias
neurogénicas de las miogénicas. Por otro lado, su posterior absorcion en el concepto mas amplio
de la ELA ilustra la evolucion y refinamiento constante de la clasificacion de las enfermedades
neuroldgicas, pasando de eponimos descriptivos a clasificaciones basadas en la fisiopatologia y la
genética.

Aungue el epdnimo ha caido en desuso clinico, la investigacién continua sobre la AMP--la variante
moderna de la enfermedad de Aran-Duchenne--sigue siendo vital. Estudiar por qué algunos
pacientes con ENM presentan una evolucién mas lenta y una patologia confinada a la NMI es
fundamental para desarrollar tratamientos que puedan modular la progresion de la enfermedad en
el espectro completo de las enfermedades de la neurona motora.

7. Fuentes de Consultay Lectura Adicional

Atrofia Muscular Progresiva (AMP)

Guillaume Duchenne de Boulogne (Biografia)

The History of Progressive Muscular Atrophy and Amyotrophic Lateral Sclerosis (Articulos

histéricos sobre Aran y Duchenne)
Clinical features, diagnosis, and prognosis of progressive muscular atrophy (Recurso médico

contemporaneo sobre AMP)
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