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Resumen. La Distrofia Muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad genética ligada al cromosoma X, se caracteriza cli-
nicamente por causar una debilidad muscular progresiva. Dicha patologia tiene una incidencia de 1 por cada 3500-6000 varo-
nes nacidos, causada por la mutaciéon del gen DMD, que codifica la distrofina. Esta proteina es subsarcolémica, caracterizada
por ser esencial para la estabilidad muscular estructural. En la actualidad no existe un tratamiento terapéutico eficaz, el tnico
farmaco que ha demostrado modificar la historia natural de la enfermedad han sido los corticoides. La presente investigacion
tiene como objetivo desarrollar un método neutroséfico para la recomendacion en la identificacion de Distrofia Muscular de
Duchenne. Se realizé un estudio analitico transversal de origen descriptivo con caracteristicas retrospectivas y fines prospecti-
vos. También, se usé un muestreo aleatorio en la historia clinica y su enfermedad de DMD en el Hospital Docente Ambato du-
rante el periodo 2022. Esta informacion es registrada en un formulario disefiado para nutrir la informacion de entrada del mé-
todo neutroséfico de recomendacion. A pesar de que en la actualidad no se dispone de un tratamiento curativo, existen estrate-
gias que permiten retrasar la evolucién natural de la enfermedad y la aparicion de las complicaciones.

Palabras Claves: Duchenne, Becker, distrofias musculares, distrofina, diagndstico, método, nimeros neutrosofico.

Summary. Duchenne Muscular Dystrophy (DMD) is an X-linked genetic disease, clinically characterized by causing progres-
sive muscle weakness. This pathology has an incidence of 1 per 3,500-6,000 male births, caused by the mutation of the DMD
gene, which encodes dystrophin. This protein is subsarcolemic, characterized by being essential for structural muscle stability.
Currently there is no effective therapeutic treatment, the only drug that has been shown to modify the natural history of the dis-
ease has been corticosteroids. The objective of this research is to develop a neutrosophic method for the recommendation in the
identification of Duchenne Muscular Dystrophy. A cross-sectional analytical study of descriptive origin with retrospective
characteristics and prospective purposes will be carried out. Also, random sampling will be used in the clinical history and
DMD disease at the Ambato Teaching Hospital during the period 2022. This information is recorded in a form designed to feed
the input information of the neutrosophic method of recommendation. Although there is currently no curative treatment availa-
ble, there are strategies that allow the natural evolution of the disease and the appearance of complications to be delayed.

key words: Duchenne, Becker, muscular dystrophies, dystrophin, diagnosis, method, neutrosophic numbers.

1 Introduccién

La distrofia muscular de Duchenne es un trastorno hereditario en el cual se denota la debilidad muscular que
avanza con el tiempo [1]. Este trastorno se manifiesta principalmente en los varones debido al gen de la DMD
que se encuentra en el cromosoma X, es la distrofia muscular que mas afecta al humano. Algunos de los sinto-
mas mas frecuentes son la dificultad para levantarse o correr, trastornos de aprendizaje, caidas frecuentes, gran
tamarfio de las pantorrillas [2]. Lastimosamente esta enfermedad no tiene cura, pero se puede mejorar la vida de
estos pacientes con fisioterapia y medicamentos para controlar sintomas y signos. La mayoria de las alteraciones,

Daniela A. Cobo A, Clara D. Carrasco E, Paula A. Atiencia S. Método neutroséfico para la recomendacion en la
identificacion de Distrofia Muscular de Duchenne


mailto:ua.danielacobo@uniandes.edu.ec
mailto:ma.claradce01@uniandes.edu.ec
mailto:ma.paulaaas47@uniandes.edu.ec

202 Neutrosophic Computing and Machine Learning {NUmero especial: La neutrosofia y su impacto en la
sociedad. Perspectiva en el contexto ecuatoriano}, Vol. 26, 2023

comienzan antes de los cuatro afios [3].

El debilitamiento muscular se debe a la deficiencia de la proteina distrofina que es realmente importante para
la funcion correcta de fibras musculares. La expectativa sobre el tratamiento hace algunos afios fue casi nula, es
por eso que aln no existe por ahora una cura definitiva [4].

El prondstico de vida de los pacientes con esta distrofia no es muy larga. Esta esperanza de vida no suele pa-
sar de los treinta afios. Este trastorno no suele afectar muy seguido a mujeres, pero en ocasiones como la inacti-
vacion X, lo cual hace que la mujer tenga un estado de X0, y no XX, por lo que algunas mujeres pueden llegar a
ser parcialmente afectadas [5]. Eso sin contar los casos de endogamia donde la reproduccién entre individuos de
ascendencia comudn puede causar ain mas problemas de salud a futuras generaciones.

La distrofia muscular de Duchenne es la distrofia mas comdn, es una enfermedad recesiva letal, ligada al
cromosoma X. Un nifio hereda el cromosoma X de su madre y el cromosoma Y de su padre, y el cromosoma X
es el tnico que puede contener el gen de la DMD. Caracterizada por la debilidad muscular progresiva que con el
tiempo desarrolla complicaciones cardiacas, musculo esqueléticas, respiratorias que ocasionan dependencia,
discapacidad y finalmente la muerte prematura en la mayoria de los casos [6].

Se sabe que sus signos y sintomas comienzan a edad corta, las madres suelen darse cuenta rapidamente ya
que sus hijos como es el caso presentan retraso en conseguir objetivos como gatear o caminar de forma
independiente, ademas en el rendimiento académico, estd etapa suele ser tormentosa. Si bien es cierto que la
DMD es una enfermedad muscular, puede involucrar problemas cognitivos [7].

Los examenes complementarios ayudan a tratar al paciente de forma concreta, y eficaz, sin embargo, la
DMD no tiene cura por lo que se recetan medicamentos para el dolor que causa, se recomienda asistir a citas con
el fisioterapeuta para lograr asi mejoria o retrasar el avance de la enfermedad [8].

La presente investigacion tiene como objetivo desarrollar un método neutrosoéfico para la recomendacion en
la identificacion de Distrofia Muscular de Duchenne. Se realiza un estudio analitico transversal de origen des-
criptivo con caracteristicas retrospectivas y fines prospectivos.

2.1 Preliminares

La presente seccion describe el funcionamiento del método neutrosofico para la recomendacion en la identi-
ficacion de Distrofia Muscular de Duchenne. EI método modela las relaciones causales entre los diferentes con-
ceptos mediante mapa cognitivo neutroséfico.

El método sustenta los siguientes principios: Integracion del conocimiento causal mediante Mapa Cognitivo
Neutrosdfico (MCN) para la recomendacion en la identificacion de perfiles de pacientes con DMD. Identifica-
cién mediante el equipo de expertos de las relaciones causales.

El disefio del método esta estructurado para la recomendacion en la identificacion de perfiles de pacientes
con DMD. Posee tres etapas basicas: entrada, procesamiento y salida.

El método propuesto esté estructurado para soportar la gestion del proceso de inferencia para recomendacion
en la identificacion de perfiles de comportamiento economico. Emplea un enfoque multicriterio como base para
la inferencia, se auxilia de expertos para nutrir la base de conocimiento [9], [10], [11].

El conjunto de indicadores evaluativos representan una de las entradas del sistema que necesario para la acti-
vidad de inferencia. La actividad de inferencia representa el ntcleo fundamental para el razonamiento del méto-
do [12], [13], [14].

3 Disefio del método para la recomendaciéon en la identificacion de perfiles de pacientes con
DMD

La presente seccion realiza una descripcion del método propuesto. Se detallan las diferentes actividades que
garantizan la inferencia de la etapa procesamiento. Las actividades estan computadas por: identificar los criterios
evaluativos, determinar las relaciones causales, obtener el MCN resultante de las relaciones causales, inferencia
del proceso [15, 16]. La Figura 2 muestra el flujo de la etapa de procesamiento.
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Figura 2. Flujo de trabajo de la etapa de procesamiento.
Actividad 1: Identificacion de los criterios evaluativos.

La actividad inicia con la identificacion de los expertos que intervienen en el proceso. A partir del trabajo del
grupo de experto se determinan los criterios que se tendran en cuenta para la inferencia del proceso.

La actividad utiliza un sistema de trabajo en grupo mediante un enfoque multicriterio. Formalmente se puede
definir el problema de recomendacién de la identificacion de Distrofia Muscular de Duchenne a partir de la pon-
deracion de sus manifestaciones:

El nimero de indicadores evaluativos del proceso donde:

I={i, iy} (1)

El nimero de expertos que interviene en la valoracion multicriterio donde:
E ={m4..m,} (2)

El resultado de la actividad es la obtencion de los diferentes indicadores evaluativos sobre los perfiles de pacien-
tes con DMD.

Actividad 2: determinaciones de las relaciones causales de los criterios.

Una vez obtenidos los criterios evaluativos. Se determina las relaciones causales. Las relaciones causales
constituyen la expresién de causalidad entre los diferentes criterios evaluativos.

La determinacidn de las relaciones causales consiste en establecer a partir del trabajo en grupo la implicacién
entre conceptos. La informacion resultante representa el conocimiento primario para nutrir el proceso de inferen-
cia.

Las relaciones causales son representadas por variables difusas expresadas como términos linguisticos. En
los modelos lingtiisticos se suelen usar conjuntos de etiquetas lingiisticas con granularidad no superior a 13 [17],
[18]. Es comdn utilizar conjuntos de granularidad impar, donde existe una etiqueta central y el resto de las eti-
quetas se distribuyen simétricamente a su alrededor [19, 20].

Actividad 3: obtencién del MCN.
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Durante la etapa de ingenieria del conocimiento cada experto expresa la relacion que existe entre cada par de
conceptos C; y C; del mapa. Entonces, para cada relacion causal se obtienen K reglas con la siguiente estructura:
Si C; es A entonces C; es By el peso W;; es C.

Cada nodo constituye un concepto causal, esta caracteristica hace que la representacién sea flexible para visuali-
zar el conocimiento humano [21]. La matriz de adyacencia se obtiene a partir los valores asignados a los arcos
[22], [23] .

Los valores que se obtienen por el grupo de experto que intervienen en el proceso son agregados conforman-
dose el conocimiento general con las relaciones entre los criterios. La actividad obtiene como resultado el FCM
resultante [24], [25].

A partir de la obtencién de las relaciones causales, se realiza el analisis estatico [26, 27]. Se toma de referen-
cia el conocimiento almacenado en la matriz de adyacencia [28-30-44-45]. Para el desarrollo del presente méto-
do se trabaja con el grado de salida tal como muestra la ecuaciéon (3) [31],[32], [33].

idi = Z?:l

@)

ji

Actividad 4: procesamientos de la inferencia:

Un sistema modelado por un MCN evolucionara durante el tiempo, donde la activacion de cada neurona de-
pendera del grado de activacion de sus antecedentes en la iteracion anterior. Normalmente este proceso se repite
hasta que el sistema estabilice o se alcance un nimero maximo de iteraciones [34, 35, 43].

El procesamiento para la inferencia, consiste en calcular el vector de estado A a través del tiempo, para una
condicion inicial A° [36]. De forma analoga a otros sistemas neuronales, la activacion de C; dependera de la acti-
vacioén las neuronas que inciden directamente sobre el concepto C; y de los pesos causales asociados a dicho
concepto. La ecuacidon 6 muestra la expresion utilizada para el procesamiento.

AKD f(Ai(K)Zin:l;jzti A *Wji) (4)

Donde:

(K+1)
A . es el valor del concepto C; en el paso k+1 de la simulacion,

()
A - es el valor del concepto C; en el paso k de la simulacion,
Wii: es el peso de la conexion que va del concepto C; al concepto C; y f () es la funcion de activacion.

Los sistemas inestables pueden ser totalmente cadticos o ciclicos, y son frecuentes en modelos continuos. En
resumen, el proceso de inferencia en un MCD puede mostrar una de las siguientes caracteristicas:

Estados de estabilidad: si 3tk € N: AE”") = Agt)Vt > tk por tanto, después de la iteracion tk el FCM pro-
ducira el mismo vector de estado. Después esta configuracién es ideal, pues representa la codificacion de un pa-
trén oculto en la causalidad [37], [38].

Estados ciclicos: si 3tk, P € N: Agtﬂ’) = Agt)Vt > tk. El mapa tiene un comportamiento ciclico con periodo
P. En este caso el sistema producira el mismo vector de estado cada P-ciclos del proceso de inferencia [39], [40].

Estado cadtico: el mapa produce un vector de estado diferente en cada ciclo. Los conceptos siempre varian
su valor de activacion [41], [42].

4 Presentacion del caso clinico

Paciente masculino mestizo de 33 afios, procedente de Ambato, de ocupacion chofer, con un grupo sangui-
neo 0+, con antecedente de distrofia muscular que aparecié a los 14 afios dificultando la deambulacion. Fue es-
tudiado en el HEE, sin embargo, no se realizo estudios genéticos. Presentan antecedentes familiares con la mis-
ma patologia 2 hermanas, por aparente consanguinidad de padres primos en tercer lugar. Se refiere dolor lumbar
y debilitamiento muscular en brazos y piernas con limitacién funcional que aparentemente a los 14 afios intensi-
ficd a los 23. Se realizé varios examenes complementarios que fueron realmente Gtiles a la hora de diagnosticar y
tratar al paciente

Examenes complementarios
»  Fuerza muscular cintura escapular %
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+  Distal ambas cinturas: 5/5
« BHVCM:79gb

+ HCM:26.8pg

*  Glucosa: 283 mg/dL

»  Urea: 28 mg/dL

«  Creatina: 0.63 mg/D

e rico: 5.1 mg/dL

+ Ast:19U/L

« Alt: 36 U/L

e AlbUmina; 4.6 g/dL

e Tsh: 17 Mul/L

*  Ekg: Arritmia sinusal.

»  Ecocardiograma: Normal.
*  Glicemia capilar 344 mg/dI
*  Hcto: 56%

*  Prueba AlC: Positivo

En este caso el paciente presenta muchos factores de riesgo, donde al revisar los examenes complementarios
se encuentras varias enfermedades ligadas al DMD, en la segunda consulta que se tuvo con el paciente N.N, tuvo
el resultado de los examenes A1C donde se pudo confirmar que el paciente tiene un cuadro de diabetes. Es un
caso donde se debe hacer examenes genéticos aun no realizados ya que tiene padres con aparente consanguinidad
(primos en tercer grado). Actualmente el paciente sigue en tratamiento y acude a consulta en el Hospital
Regional Docente Ambato.

5 Implementacién del método para la recomendacién en la identificacion de perfiles de pacien-
tes con DMD

La presente seccidn ilustra la implementacion del método propuesto. Se describe un estudio de caso para pa-
ra la recomendacion en la identificacion de perfiles de pacientes con DMD en 6 pacientes que asistieron a la con-
sulta del Hospital Regional Docente Ambato, y cuyo registro histérico aparece en los archivos de historias
clinicas. A continuacion se describen los resultados del estudio:

Actividad 1 Identificacion de los criterios evaluativos:

Para el desarrollo de estudio, se consultaron 5 expertos. El grupo representa la base para la definicion de los
criterios evaluativos y las relaciones causales. A partir del trabajo realizado por el grupo de expertos se identifi-
caron el conjunto de criterios. La tabla 1 muestra el resultado de los criterios identificados.

Tabla 1. Criterios evaluativos.

No. Criterios

1 Dificultad para tragar
2 Escoliosis
3 Pérdida de musculo o acortamiento permanente del mdsculo

4 Anomalias en la forma de caminar

Actividad 2 determinaciones de las relaciones causales de los criterios:

Para la identificacion de las relaciones causales se obtuvo la informacion del grupo de expertos que participa
en el proceso. Se identificaron como resultado 5 matrices de adyacencia con el conocimiento expresado por cada
experto. Las matrices pasaron por un proceso de agregacion en la que se genera como resultado final una matriz
de adyacencias resultante. La tabla 2 muestra la matriz de adyacencia resultante del proceso.
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Tabla 2. Matriz de adyacencia Indicadores evaluativos.

Ci C Cs Cs
C: [0.00] [1,0,0] [0.70,0.25,0.30] [1,0,0]
C: [1,0,0] [0.00] [0.8,0,15,0.20 ] [0.8,0,15,0.20 ]
Cs [0.70,0.25,0.30] [0.8,0,15,0.20] [0.00] [0.8,0,15,0.20]
Cs [1,0,0] [0.8,0,15,0.20 ] [0.8,0,15,0.20] [0.00]

Actividad 3 obtenciones del MCN:

Una vez obtenidos los indicadores evaluativos y sus relaciones causales correspondientes en la actividad 2,
se realiza la representacion del conocimiento en el MCN resultante.

Actividad 4 procesamientos de la inferencia:

La matriz de adyacencia posee el conocimiento necesario para determinar los pesos atribuidos a cada indica-
dor evaluativo. Para calcular los pesos, se emplea la ecuacion 3. La tabla 3 muestra los resultados del calculo
realizado.

Tabla 3: Peso atribuido a los indicadores criterios.

Criterios  Descripcién del criterio evaluativo Peso
Ci Dificultad para tragar [0.675,0,10,0.20]
C Escoliosis [0.65,0,15,0.20]
Cs Pe’rdlda de musculo o acortamiento permanente del [0.575,0,15,0.20]
musculo
Cs Anomalias en la forma de caminar [0.65,0,10,0.20]

Una vez determinado los pesos de los indicadores. Se determinan los perfiles de pacientes diagnosticados
con DMD de 6 pacientes cuyas historias clinicas fueron analizadas y registradas en el sistema. Las tabla 4 mues-
tran los resultados del céalculo realizado.

Tabla 4: Célculo de preferencias atribuidas del comportamiento de DMD de una alternativa.

Criterio Peso Preferencia Agregacion
C [0.675,0,10,0.20] [1,0,0] [0.675,0,15,0.20]
C, [0.65,0,15,0.20] [0.9,0.1,0.1] [0.585,0,15,0.20]
Cs [0.575,0,15,0.20] [1,0,0] [0.575,0,15,0.20]
Cs [0.65,0,10,0.20] [1,0,0] [0.65,0,15,0.20]
indice [0,62,0,15,0.20]
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La figura 3 muestra una gréfica con el comportamiento de los diferentes indicadores en 6 pacientes diagnos-
ticados con DMD.

Pacientes

1,2

0,8

0,6 \

0,4

0,2

Paciente 1 Paciente 2 Paciente 3 Paciente 4 Paciente 5 Paciente 6

e Pacientes con DMD

Figura 3. Comportamiento de los diferentes indicadores por cada uno de los pacientes diagnosticados.

A partir de las recomendaciones emitidas por em método de recomendacion, que realizé la inferencia a partir
del perfil de 6 pacientes diagnosticados con DMD, se realizaron los analisis corrrespondientes del paciente
objeto de estudio, el cual, en concordancia con la recomendacion, fue diagnosticado con DMD vy tratado en el
Hospital General Docente Ambato. La DMD podria clasificarse en uno de los principales problemas que
presenta, claramente una discapacidad fisica del 74% afecta la vida del paciente de forma dréstica, ademas de
presentar diabetes e hipotiroidismo.

Discusiones

La Distrofia Muscular de Duchenne tiene una incidencia en la poblacion general de 1/3600 y que ademas es-
tos representan una neoplasia poco frecuente entre el 5y el 10% de todas las distrofias musculares principalmen-
te en hombres. Ademas, se encontré alteraciones genéticas que incluyen padres con aparente consanguinidad.

El cuadro clinico es practicamente la presencia de la distrofia muscular que es detectada desde temprana
edad, pero esta impide poder realizar sus actividades diarias con normalidad. Con respecto a la Distrofia Muscu-
lar de Duchenne es causado por una mutacion genética en donde hay un mayor riesgo de malformaciones congé-
nitas degenerativas y mayor riesgo de enfermedades como diabetes y una herencia autosémica dominante, en
donde los hijos pueden ser afectados, en otras palabras; una persona necesita tener una mutacién en una sola co-
pia del gen para tener la enfermedad. En una cohorte de 835 pacientes con DMD, coincide un rango la edad de
20 afos, la tasa de supervivencia a 10 afios de seguimiento pasé del 23,3% en pacientes nacidos entre 1961 y
1970, al 54% para los pacientes nacidos entre 1971 y 1980 y de 59,8% en los pacientes nacidos entre 1981 y
1990.

Conclusién

La presente investigacion desarrollé un método neutroséfico para la recomendacién en la identificacion de
perfiles de pacientes con DMD. Se identifican perfiles de pacientes con DMD de 6 casos historicos, que sirvie-
ron para la inferencia del método. La Distrofia Muscular de Duchenne, a pesar de su baja incidencia, es impor-
tantes debido a su agresividad y cuando es detectada de manera temprana con un tratamiento adecuado puede
mejorar la calidad de vida del paciente.

Es necesario conocer y entender los aspectos mas importantes de la enfermedad con el fin de ser diagnosti-
cada lo méas pronto posible; también, se debe tener en cuenta que existen varios tipos de distrofias musculares y
esta informacion es necesaria para establecer el diagnostico diferencial. Por supuesto, no debe faltar la elabora-
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cién del arbol genealdgico, herramienta que puede ayudar a orientar el diagnostico o, incluso, a corroborarlo.

Es muy importante un adecuado y detallado examen clinico que busque los signos y los sintomas propios de
la enfermedad. Posteriormente se realizaran examenes complementarios mencionados en la presentacion del caso
clinico, todo en conjunto para definir el caso clinico.
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