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CUANDO TOMAS ERA CHIQUITO, NOTAMOS QUE TARDO EN COMENZAR A CAMINAR. LE
COSTABA SUBIR ESCALERAS Y A VECES CAMINABA EN PUNTAS DE PIE. PARA LEVANTARSE
DEL PISO SE TREPABA SOBRE Si MISMO Y SE CAIA BASTANTE SEGUIDO.

LA MAESTRA DEL JARDIN DE INFANTES NOS ALERTO SOBRE CIERTA TORPEZA EN LOS
MOVIMIENTOS.

DESPUES DE VARIAS CONSULTAS MEDICAS, DONDE NO ENTENDIAN QUE PASABA, NOS

RECOMENDARON HACER ALGUNOS ANALISIS PARA AVERIGUAR QUE ESTABA SUCEDIENDO.

UNO DE ELLOS FUE EL DE CREATINA KINASA (CPK).

FUE ENTONCES CUANDO NOS HABLARON POR PRIMERA VEZ DE LA “DISTROFIA MUSCULAR’,
UN GRUPO DE ENFERMEDADES GENETICAS QUE SE MANIFIESTAN CON DEBILIDAD
MUSCULAR.

RESULTO QUE TOMI TENIA DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE (DMD) DEBIDO A UN
PROBLEMA EN LA INFORMACION GENETICA QUE LLEVAN SUS CELULAS. ESTO GENERA LA
FALTA DE UNA PROTEINA EN LOS MUSCULOS LLAMADA “DISTROFINA".



EL MEDICO NOS EXPLICO QUE LA DMD, SIENDO UNA ENFERMEDAD PROGRESIVA, PODIA
AFECTAR ATODOS LOS MUSCULOS DEL CUERPO Y, CON EL TIEMPO, TRAER COMPLICACIONES
EN SU MOVILIDAD Y EN LOS MUSCULOS QUE INTERVIENEN EN LA RESPIRACION.

SI BIEN POR AHORA NO TIENE CURA, EXISTEN TRATAMIENTOS QUE AYUDAN A DISMINUIR
LA PROGRESION, MEJORANDO LA CALIDAD DE VIDA.

ADEMAS, EN TODO EL MUNDO SE LLEVAN A CABO INVESTIGACIONES CIENTIFICAS QUE
AVANZAN MUY RAPIDAMENTE. HAY QUE INFORMARSE EN FUENTES SEGURAS, PARA
EVITAR FALSAS SOLUCIONES PROMOCIONADAS EN INTERNET.

iQUE IMPORTANTE ES DETECTARLO A TIEMPO PARA PODER COMENZAR LOS TRATAMIENTOS
ADECUADOS!



LUEGO DE RECIBIR EL DIAGNOSTICO, NECESITABAMOS TIEMPO PARA PROCESAR TANTA
INFORMACION. FUE UNA ETAPA TAN DIFICIL QUE HOY NO PUEDO IMAGINAR COMO
HUBIERAMOS PODIDO SUPERARLA SIN LA AYUDA DE LA ASOCIACION DISTROFIA
MUSCULAR (ADM).

ALLI CONOCEMOS A MUCHOS FAMILIARES Y JOVENES CON DMD, QUE CONCURREN CON
SUS ASISTENTES, QUE NOS COMPARTEN SUS EXPERIENCIAS Y NOS ACOMPANAN DESDE EL
PRIMER MOMENTO.

ATRAVES DE SUS PROGRAMAS, LA ASOCIACION NOS BRINDA TODO EL ASESORAMIENTO
MEDICO, KINESIOLOGICO, PSICOLOGICO Y LEGAL PARA PODER TRANSITAR LA EVOLUCION
DE TOMI. ADEMAS, NOS MANTIENE AL TANTO DE LOS NUEVOS TRATAMIENTOS Y DE LAS
INVESTIGACIONES QUE SE LLEVAN A CABO.

iES UN ALIVIO CONTAR CON TODA ESA INFORMACION!

1




10

TRAMITAMOS EL CERTIFICADO UNICO DE DISCAPACIDAD (CUD) PARA OPTIMIZAR LA
COBERTURA DE SALUD Y PODER RECIBIR TODOS LOS BENEFICIOS QUE NOS CORRESPONDEN
EN DERECHOS SOCIALES Y EDUCATIVOS, YA QUE ESTAMOS AMPARADOQOS POR LA LEY 25.504.
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LA DMD ES UNA ENFERMEDAD GENETICA HEREDITARIA LIGADA AL CROMOSOMA X, LAS
MUJERES PUEDEN SER PORTADORAS SANAS Y LA ENFERMEDAD APARECER EN LOS HIJOS
VARONES. CASI LA MITAD DE LOS NINOS AFECTADOS NO TIENEN ANTECEDENTES FAMILIARES
DE LA ENFERMEDAD Y ESTO ES DEBIDO A QUE OCURRIO UNA MUTACION NUEVA DEL GEN.

SIEMPRE SE DEBE INVESTIGAR EN LAS MUJERES DE LA FAMILIA MATERNA LA PRESENCIA DEL

GEN ALTERADO MEDIANTE UN ESTUDIO GENETICO. ESTO PERMITE UNA PLANIFICACION

FAMILIAR INFORMADA.

ESTE TEST GENETICO ES FUNDAMENTAL PARA OBTENER UN DIAGNOSTICO ESPECIFICO Y

FACILITAR EL ACCESO A DIFERENTES TRATAMIENTOS ACTUALES Y FUTUROS. 11
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CADA ETAPA TIENE SUS PRIORIDADES Y SIEMPRE ESTAMOS ACOMPANADOS POR DIEGO, EL
NEUROLOGO EXPERTO EN ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES, QUE NOS CONFIRMO

EL DIAGNOSTICO Y LLEVA UNA MIRADA INTEGRAL SOBRE EL CUIDADO DE TOMI A DIARIO.
EL NOS RECOMIENDA LA MEDICACION Y ACTUA COMO COORDINADOR CON OTROS
ESPECIALISTAS, S| FUERAN NECESARIOS: KINESIOLOGO, PSICOLOGO, PSICOPEDAGOGO,
CARDIOLOGO, NEUMONOLOGO, ENDOCRINOLOGO, GASTROENTEROLOGO, ORTOPEDISTA,
GENETISTAY NUTRICIONISTA. iSON UN GRAN EQUIPO!

CADA DIA APRENDEMOS ALGO NUEVO Y VAMOS CONOCIENDO MEJOR LOS ESTANDARES
DE CUIDADO. ALGUNAS RECOMENDACIONES FUERON ELONGACION Y VALVAS AL DORMIR,
PARA DARLE LA MEJOR CALIDAD DE VIDA POSIBLE A NUESTRO HIJO, QUE TANTO AMAMOS.
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CON DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE (DMD), ACERCANDO CONOCIMIENTOS
Y EXPERIENCIAS QUE LAS AYUDEN EN LA VIDA COTIDIANA.
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