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Resumen

La distrofia muscular de Duchenne es una enfermedad rara que produce una
degeneracién muscular progresiva cuyas consecuencias finalmente conducen a la pérdida
total de la independencia. La DMD ocasiona la alteracion de muchas partes del organismo,
tales como el aparato respiratorio, el corazon, el cerebro, etc... Esta patologia esta presente
en cinco niflos de la isla de La Palma, los cuales muestran diferentes ritmos de progresion
y se encuentran en distintas fases de la enfermedad. Para obtener una valoracion fiable y
completa de estos pacientes, se debe evaluar, tanto la calidad de vida de éstos, como los
niveles de ansiedad y depresion que puedan padecer sus cuidadores principales, ya que
estos dos ultimos factores condicionan de forma directa la calidad de vida de estos nifios.
Por tanto, es necesario profundizar en el estudio sobre la calidad de vida de los pacientes
con DMD, ya que es un campo poco estudiado y no existe mucha documentacion al
respecto. Para ello se utilizaran tres escalas que evaluaran cada concepto por separado:
la Escala Kidslife, la Escala de Ansiedad de Hamilton y la Escala MADRS (Montgomery-

Asberg Depression Rating Scale). Se realizara un estudio analitico de corte transversal.

Palabras clave: Ansiedad, calidad de vida, depresion, distrofia muscular de

Duchenne.

Abstract

The Duchenne muscular dystrophy is a rare disease that produces a progressive
muscular degeneration, whose consequences eventually lead to a total loss of
independence. DMD causes the alteration of many parts of the body, such as the respiratory
system, heart, brain, etc...This pathology affects five kids from La Palma island, who show
different speeds of progression and are in diverse stages of the disease. To obtain a reliable
and complete assessment of the DMD patients, we must evaluate, not only their living
standards, but also the levels of anxiety and depression that their primary caregivers may
suffer, since these two factors condition directly these children’s quality of life. Therefore,
it is necessary to go in depth in the study of DMD patients’ standards of life, because it is a
field with not too many studies and there is not much documentation in this respect. To do
this, three scales evaluating each concept separately will be used: The Kidslife Scale, the
Hamilton Anxiety Scale and the MADRS (Montgomery — Asberg Depression Rating Scale).
A transversal analytical study will be carried out.

Keep words: Anxiety, quality of Life, depression, Muscular Dystrophy, Duchenne.
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1 INTRODUCCION

Las enfermedades raras (ER) son enfermedades con baja prevalencia, pero alta
tasa de mortalidad (1). En la mayoria de los casos afectan a mas de un 6rgano vital, se
trata de trastornos crénicos, graves, de alto grado de complejidad diagndstica, que
aparecen normalmente en la edad pediatrica (consecuencia directa del origen genético de
la enfermedad) y que también afectan al adulto (2). Ademas, presentan un alto grado de
discapacidad y dependencia y, como consecuencia, un deterioro significativo de la calidad
de vida de los afectados (3).

La Unidn Europea (UE) define las enfermedades raras como todas aquellas
enfermedades que pueden ser mortales o producir un debilitamiento crénico del paciente,
y, a consecuencia de su escasa prevalencia, requieren esfuerzos combinados para
tratarlas (3). Incluye todas las enfermedades “cuya cifra de prevalencia se encontraba por
debajo de la cifra de 5 casos por cada 10.000 personas en la Comunidad Europea”. Esta
definicion sélo es vélida en la UE, ya que en los EE. UU. se utiliza una cifra global de casos

(menos de 200.000 personas afectadas en todo el pais) (1).

La UE incorpora aspectos de la definicion que, deben tenerse en cuenta para
caracterizar la problematica comun de las ER, relacionados con calidad de vida,
discapacidad y carga de enfermedad (3).

La clasificacion segun la prevalencia se considera que no es el método adecuado,
ya que, en la mayoria de las ER, no se conoce el impacto y la carga de la enfermedad que
conllevan éstas, ademas de no poseer el conocimiento del tipo de discapacidades que
suponen (3). Es muy dificil clasificar las enfermedades raras, debido a la falta de sistemas
apropiados para la clasificacion y codificacion, por lo que, no existe una Unica lista de

dichas enfermedades (1).

Las ER poseen retraso diagnéstico debido a lo dicho anteriormente y, por tanto,
acarrea problemas al enfermo, como realizar visitas multiples a distintos médicos o recibir
diagnésticos erréneos que pueden conducir a tratamientos inefectivos (2).

Para estudiar la carga de enfermedades especificas como del conjunto de las
enfermedades raras, se utilizaba un estimador llamado Afios de Vida Perdidos en
Discapacidad (Disability Adjusted Life Years DALY). Mas actualmente, se reemplazé el
DALY por QALY (Quality Adjusted Life Years), que incluye el concepto de calidad de vida

asociado a los afios perdidos (1).
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Las distrofias musculares son un tipo de enfermedades raras,
enfermedades hereditarias, rapida o lentamente progresivas, principalmente afectan al
musculo estriado y presentan en comun un patron distréfico de necrosis-regeneracion

caracteristico en la biopsia muscular (4).

Las distrofias musculares se agrupan clinicamente en distrofinopatias, distrofias de
cinturas, distrofia facioescapulohumeral, distrofia de Emery- Dreifuss, distrofias musculares
congeénitas, distrofia oculofaringea y distrofia distal (4)(Anexo 1).

Las diferentes formas de distrofias musculares se distinguen clinicamente por su
edad de aparicién, la distribucion de la debilidad muscular, su vinculacion con cardiopatias

y/o el dafio del sistema nervioso central (SNC) o periférico (4).

1.1 Definicion de enfermedad de Duchenne

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad muscular
degenerativa ligada al cromosoma Xy, por tanto, hereditaria. “Es la distrofia muscular mas
frecuente en la infancia y afecta a 1 de cada 3.599 recién nacidos varones” (5).

La enfermedad es causada por una mutacion en el gen gue codifica la distrofina,
una proteina fundamental para el mantenimiento de la fibra muscular, (proteina sarcolemal
de 427-kda) (6). Por tanto, es una distrofinopatia. La distrofina, ademas de su presencia
en el musculo estriado, se expresa en multiples érganos y uno de ellos es el cerebro, por
lo que las mutaciones en el gen DMD, pueden ocasionar manifestaciones clinicas como
retardo cognitivo, dificultades de aprendizaje, trastornos del espectro autista, etc. Se
caracteriza por la debilidad muscular, con dificultad de la marcha y caidas, de inicio en la
infancia (entre los 2 y 3 afos de vida), que sigue un curso progresivo y estereotipado y, por
tanto, los afectados terminan por perder su independencia (7). El inicio de los sintomas es
muy precoz, expresado por hipotonia desde la lactancia materna (4).

La afeccion afecta con mayor frecuencia a nifios varones debido a la forma en que
la enfermedad se hereda. Los hijos de mujeres portadoras de ésta (mujeres con un
cromosoma defectuoso, pero que no presentan sintomas) poseen cada uno un 50% de
probabilidades de tener la enfermedad y las hijas tienen cada una un 50% de posibilidades

de ser portadoras. Es muy raro que una nifia pueda ser afectada por esta enfermedad (16).
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1.1.1 Manifestaciones clinicas

Debido a la falta de distrofina en el musculo esquelético, en el masculo cardiaco y
en el cerebro, se originan las siguientes manifestaciones clinicas de la enfermedad (5).
(Anexo 2)

1.1.1.1 Afectacion motora

Los primeros signos motores que suelen observarse no son visibles desde el
nacimiento, aparecen en los tres primeros afios de vida: el nifio presenta un retraso de la
marcha, camina, pero se cae frecuentemente (8). En la exploracién, se puede observar:
debilidad axial al intentar incorporarse al decubito; debilidad en la cintura pélvica que obliga
a levantarse con apoyo de los brazos sobre las piernas (maniobra de Gowers) (Anexo 3)
(5); presentan aumento del tamafio de los gemelos, que a la palpacion tiene consistencia
gomosa (pseudohipertrofia) (8). La pérdida de fuerza progresa con el paso de los afios con
una distribucién de proximal a distal y afecta ademas a la cintura escapular, produciendo
escapula alada. Esta debilidad provoca un andar peculiar, balanceando las caderas y con
hiperlordosis lumbar para estabilizarse (5). Al final, la pérdida de la marcha se produce
entre los 12-14 afios (8). La fase de silla de ruedas produce el inicio de complicaciones
serias a nivel respiratorio, cardiaco y ortopédico. A medida que la enfermedad avanza, se
reducen gravemente la movilidad axial y las extremidades y como consecuencia de la

debilidad de la musculatura faringea, puede aparecer disfagia (5).

1.1.1.2 Afectacioén respiratoria

Con el paso del tiempo, todos los pacientes desarrollan complicaciones
respiratorias ya que la funcién ventilatoria se deteriora a la vez que la progresion de la
debilidad. La tos es inefectiva y aparece hipoventilacion nocturna, que produce cefalea,
cansancio, disminucion del apetito y falta de concentracién. La principal causa de muerte

en la DMD es el fracaso respiratorio (5).

1.1.1.3 Afectacion osteoarticular

Durante la fase ambulatoria aparecen en las articulaciones menos movilizadas,
contracturas y retracciones (las retracciones aquileas aparecen precozmente). Tras la
pérdida de la deambulacién, el 90% de los pacientes presentan escoliosis (8). Con el
crecimiento puberal aumenta rapidamente e influye negativamente en la funcion

respiratoria, la alimentacién, la postura de sedestacién y el confort. Debido a la movilidad
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reducida se produce osteoporosis, 10 que produce un riesgo alto de

fracturas junto a las caidas frecuentes (5).

1.1.1.4 Afectacién cognitiva

A pesar de que la DMD es una enfermedad muscular, puede producir problemas
cognitivos por la expresion a nivel cerebral de isoformas de la distrofina. Puede encontrarse
deficiencia intelectual en el 20-34% de los casos y el cociente intelectual de estos pacientes
esta por debajo de la media (8). La inteligencia verbal suele verse afectada en mayor
medida (5).

1.1.1.5 Afectacion cardiaca

A partir de los 10 afios se detectan trastornos de la conduccion y miocardiopatia
hipertréfica o dilatada. Con la edad aumenta la incidencia de anomalias y sobre los 18 afios
todos los pacientes estan afectados. Debido a la poca movilidad que presentan, favorece
gue se trate de miocardiopatia subclinica en muchas ocasiones. A pesar de esto, el 20%

de los casos de DMD fallece de causa cardiaca (5).

1.1.1.6 Aumento de las transaminasas

Los nifios con DMD presentan aumento de las transaminasas (aspartato-
aminotransferasa (GOT) y alanino-aminotransferasa (GPT)), que son enzimas que se
producen en varios tejidos del organismo, entre los cuales se encuentra el musculo
esquelético, por lo que no son Unicamente hepaticas. El aumento de dichas transaminasas
se relaciona directamente con el aumento de la creatinkinasa (9).
Segun un estudio realizado en 2012, el 100% de los casos presentaba aumento de la
creatinkinasa y las transaminasas GOT y GPT sobre los valores nhormales.
Debido al aumento de estas enzimas es necesario incluir esta posibilidad diagnéstica en

nifios con hipertransaminasemia, previo a la realizacién de una biopsia hepéatica (9).

1.1.2 Diagnostico

El diagnéstico de esta patologia debe ser lo mas pronto posible, rdpido y preciso,
tanto por el consejo genético familiar como por iniciar el tratamiento multidisciplinar de
forma precoz, a pesar de no existir una terapia curativa. El retraso al diagnosticar se

disminuye reconociendo las manifestaciones motoras tipicas de presentacién (5) (8).
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Cuando existe sospecha de DMD se deben valorar los niveles
séricos de creatina quinasa (CK), ya que en estos pacientes los niveles superan 10-100
veces los valores normales desde el nacimiento (8). El primer diagndstico que se debe
considerar cuando la CK es alta (en el rango de miles) en nifios menores de 5 afios es la
DMD (5). Se produce en paralelo la elevacion de transaminasas como consecuencia de la
destruccién muscular, y por esta razén, en determinadas situaciones se puede confundir

con una enfermedad hepaticas en nifios con DMD presintomaticos (8).

El 10% de las mujeres portadoras presentan unos niveles de CK elevados (8). Sila CK es

normal se descarta el diagnéstico de DMD (5).

Para determinar el diagnéstico definitivo se realiza la biopsia muscular o el estudio
genético (5).

Cuando la sospecha de DMD es alta se recomienda realizar un estudio de pruebas
genéticas, que en muchas ocasiones puede evitar la realizaciéon de la biopsia muscular que
es una prueba invasiva. Suele empezarse utilizando la Multiplex Ligation-dependent Probe
Amplifacation (MLPA) del gen DMD para detectar los exones implicados en las deleciones
0 duplicaciones, por el tipo de mutaciones frecuentes. Cuando las pruebas resultan
positivas y el paciente posee un fenotipo compatible, ya puede diagnosticarse con DMD
(8). En caso de gque el resultado sea negativo, hay que detectar la mutaciéon puntual o
pequefias deleciones/duplicaciones, secuenciando el gen DMD, debido a su gran tamafio
no es una tarea facil (5).

Si las concentraciones de CK se encuentran aumentadas a pesar de que el estudio
genético no refiera ninguna mutacién y el paciente presente sintomas o signos compatibles
con la enfermedad, sebe realizarse la biopsia muscular para descartar o confirmar el
diagnostico (8). La biopsia muscular consiste en obtener un pequefio fragmento del
musculo para su exploracién al microscopio y posterior examen. En esta técnica se revela
la presencia de tejido necrético y el incremento del tamafio de las fibras musculares. Si el
paciente esta en fases avanzadas de la DMD, la grasa y otros tejidos reemplazan al tejido

muscular necrosado (10).

En caso de que se decida realizar una biopsia muscular como primera opcion y se
diagnostica con DMD comprobando el déficit de distrofina (a través de la
inmunohistoquimica (5)), debe realizarse obligatoriamente, las pruebas genéticas para

identificar el tipo de mutacion casual que posee (8).

Finalmente, diagnosticada la enfermedad, se debe facilitar todo el apoyo
psicolégico necesario, tanto al paciente como a la familia, e informarles sobre la existencia

de asociaciones de pacientes y padres y registro de enfermos con DMD (5).
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1.1.3 Tratamiento

La instauracién de un tratamiento multidisciplinar precoz ha evolucionado la historia
natural de la DMD. Este tratamiento incluye la administracién de corticoides junto al
adecuado manejo y seguimiento respiratorio, cardiaco, fisioterapéutico y ortopédico,
nutricional, manteniendo o reduciendo el ritmo de progresion de la enfermedad (8), que
ayuda a estos pacientes a tener una mejor calidad de vida (5). Gracias a este tratamiento
la supervivencia a la edad adulta es una posibilidad realista para la mayoria de los
pacientes (11).

Sin tratamiento los afectados pierden la marcha antes de la adolescencia y fallecen
en la segunda década de la vida debido a complicaciones respiratorias o por problemas

cardiacos (5).

1.1.3.1 Tratamiento farmacologico con corticoesteroides

Se ha demostrado que el tratamiento con corticoides es la Unica forma de reducir
la progresién de la DMD gracias a sus efectos beneficiosos a largo plazo en la funcién
motora, cardiaca y respiratoria (5) (8). A pesar de que su mecanismo de accién no se
encuentra definido concretamente, su prescripcion se encuentra corroborada por ensayos
clinicos y revisiones sistematicas Cochrane (5). Se recomienda el inicio del tratamiento
entre los 4 y 6 afos, debido a que es entonces cuando la funcion motriz del nifio se
encuentra en un nivel estable. Antes de comenzar con el tratamiento, los nifios deben tener
el programa nacional de vacunacién recomendado completo y presentar la inmunidad a la
varicela (8). Tras realizar diferentes estudios se demuestra el riesgo-beneficio de este
tratamiento con corticoides (12). En un estudio reciente se demostré que los pacientes
tratados con corticoesteroides preservaban 3,3 afios mas la deambulacion que aquellos
gue no recibieron este tipo de tratamiento (13). Los corticoides mas utilizados son la
prednisona y el deflazacort, ambos mejoran la fuerza muscular en los pacientes afectados
con DMD. Segun la Academia Americana de Neurologia, la dosis recomendada es 0'75
mg/kg/dia de prednisona y 0’9 mg/kg/dia de deflazacort (14). Esta dosis se ha demostrado
que estabiliza la funcion motora durante 6 meses hasta 2 afios, reduce la aparicion de
escoliosis y mejora la funciéon respiratoria (5). Se ha manifestado que, realizando este
tratamiento de forma intermitente, es decir, 10 dias con tratamiento y 10 dias sin él presenta
resultados satisfactorios (14). Estos farmacos poseen efectos secundarios, pero el
deflazacort presenta menos efectos adversos (14), ademas de demostrarse en trabajos

gue el tratamiento continuado con este farmaco es mas seguro (8). Los efectos secundarios
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al utilizar tratamiento con corticoides son: aumento de peso, aumento

del riesgo de fracturas, diabetes, insomnio, gastritis, acné, hipertension arterial, hirsutismo
y, en ocasiones sindrome de Cushing (14)... Se debe realizar periédicamente el control de
peso, talla, presion arterial y glucemia capilar. Se recomienda utilizar junto a los corticoides,
calcio y vitamina D para cuidar la salud ésea (5). Si los efectos secundarios no son
significativos, la dosis utilizada se mantiene durante la fase ambulatoria. En cambio, si
dichos efectos son relevantes, debe reducirse un 30% la dosis de los corticoides antes de

plantearse la finalizacion del tratamiento (8).

1.1.3.2 Actividad fisica y fisioterapia

La fisioterapia se utiliza como medida para ayudar a prevenir contracturas
musculares, basandose en ejercicios de estiramiento muscular para mantener en rango el
movimiento y la simetria en pacientes con DMD (5) (14). Los ejercicios de resistencia
intensos estaran contraindicados porque puede aumentar el dafio muscular (5). Ejercicios
como la natacion y la bicicleta son frecuentemente recomendados e indicados ya que son

de facil realizacion para estos pacientes (14).

1.1.3.3 Manejos posturales

Para la prevencién de contracturas, ademas de la fisioterapia, se utiliza ortesis y
cirugia ortopédica. Para intentar frenar la retraccion aquilea se utilizan férulas antiequino
nocturnas en la fase ambulatoria. También puede utilizarse ortesis articuladas de pie-
tobillo-rodilla (en algunos casos necesita realizarse la elongacion del tendén de Aquiles)
para aumentar la marcha en el momento antes de la pérdida de esta (5). Ademas, debe
llevarse un control de posibles deformidades de la columna antes de la pérdida de
ambulacién, ya que es entonces cuando se comienzan a desarrollar dichas deformidades.
La cirugia esta indicada para corregir la escoliosis cuando las funciones cardiacas y
respiratorias no estan afectadas de gravedad (14). El tratamiento quirlrgico puede
aplicarse en nifios de entre 11 y 13 afios, cuando el rango del &ngulo de Cobb se encuentra
entre 20-30°, la capacidad vital forzada es mayor de 30% de lo normal para la edad y altura,

y exista una funcién cardiaca adecuada mostrada en electrocardiograma (15).
1.1.3.4 Manejo respiratorio

Para conseguir un correcto y adecuado manejo respiratorio es necesario tratar con

un neumologo y un terapeuta para la fisioterapia respiratoria (8).
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La afectacion de los musculos respiratorios y la progresiva
debilitacién conllevan la alteracion en la mecanica respiratoria, causando neumonia
restrictiva, lo que produce un mayor riesgo de infecciones broncopulmonares, neumonia,

atelectasias, insuficiencia respiratoria y, por ultimo, la muerte (14).

La capacidad vital forzada (CVF) puede indicarnos el desarrollo de hipercapnia y
determinar la supervivencia (5), por lo que debe realizarse una evaluacion de esta
anualmente (8), al menos en la fase ambulatoria (5). En cuanto llega la fase no ambulatoria
se debe estrechar el tiempo de la evaluacion (5), cada 6 meses, realizando CVF en
sedestacion, saturacion de oxigeno con pulsioximetria y flujo maximo de tos. Cuando la
CVF se encuentra por debajo del 60% es preciso realizar estudios de suefio (8).

Estd indicada la ventilacibn mecanica no invasiva, cuando existe hipoventilacion
sintomatica, que mejora la calidad de vida y disminuye la morbimortalidad precoz producida
por la alteracion respiratoria (5). Cuando la CVF disminuye por debajo del 50%, el di6xido
de carbono aumenta y produce hipoxemia, por lo que es necesario realizar una ventilacion
mecdanica, esto suele ocurrir entre los 18 y 20 afios. Los pacientes con DMD presentan tos
inefectiva, por lo que en algunas ocasiones es necesario una higiene bronquial utilizando
técnicas adecuadas de tos asistida para reducir el riesgo de ingresos hospitalarios
frecuentes y fallos respiratorios. En la mayoria de los casos esto conduce a una muerte

temprana (14).

1.1.3.5 Manejo cardiologico

Una de las principales causas de muerte es la afectaciéon cardiaca (8). Se debe
realizar una valoracién cada 2 afios hasta los 10 afios y, pasada esta edad se valorara
anualmente (5). Se produce una disfuncién ventricular izquierda que deriva a una
miocardiopatia dilatada que ocasiona insuficiencia cardiaca y arritmias. Este tipo de
miocardiopatias es diferente a las demas, ya que, debido a la inmovilidad del paciente
suele aparecer de manera asintomatica (8). El tratamiento adecuado consiste la utilizacién
de digitalicos, diuréticos, inhibidores de la enzima conversora de angiotensina (IECA) y
betabloqueadores (14). Se ha demostrado que la utilizacién de la IECA en pacientes en

fase presintomética sin disfuncién ventricular reduce la mortalidad de estos (5).

1.1.3.6 Manejo nutricional

Los pacientes con DMD tienen predisposicibn a aumentar de peso debido a la

actividad reducida y al tratamiento con corticoides, por lo que es necesario una dieta
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adecuada, ademas de realizar un seguimiento del peso y la talla (5) (8).
Cuando la enfermedad esta avanzada aparece la disfagia que puede ocasionar pérdida de
peso y disminucion de la fuerza muscular respiratoria. Se debe valorar si existe un mayor
gasto energético debido al trabajo respiratorio cuando se produce una pérdida de peso sin
una disminucion de la ingesta (8). En las etapas finales de la enfermedad se compromete
la nutricibn a causa de la debilidad muscular masticatoria y deglutoria, por lo que, en

algunos casos, es necesaria una gastrostomia (5).

1.1.3.7 Manejo cognitivo y psicosocial

Para evaluar los distintos trastornos indicados en las manifestaciones clinicas de
los pacientes con DMD, se suelen utilizar distintas escalas para evaluar estos problemas,
como son: el cociente de desarrollo de Griffith, la escala de Bayleyy-lll o la escala
inteligente de Weschler y otros cuestionarios especificos (8). Dependiendo del resultado

se evalla la necesidad de logopedia, psicoterapia o adaptacién curricular a nivel escolar

(5).

1.1.3.8 Precauciones con la anestesia

El uso de anestésicos se recomienda utilizarlos por via intravenosa ya que los
anestésicos inhalados, como el halotano o el isoflurano, tienen riesgo de producir
hipertermia maligna y rabdomidlisis. Los relajantes musculares despolarizantes estan
contraindicados de manera formal para los pacientes con DMD (5) (8).

Existen terapias prometedoras que se encuentran en investigacion y tratamientos
alternativos para retardar la progresion o prevencion de complicaciones secundarias (6).
Segun Francina Munell, la curacion de la DMD se conseguiria corrigiendo el defecto
genético. Munell forma parte de un equipo de investigacion que se encarga de estudiar la
eficacia de los tratamientos que restauran la expresion de distrofina en pacientes con DMD.
Este equipo, pretende disminuir los efectos de la enfermedad y poder transformar la DMD
en DMB (distrofia muscular de Becker), que posee la forma mas leve del dolor (6).

El 80% de los nifios sobreviven siguiendo un tratamiento completo y adaptado,
llegando a los 20-30 afios, por lo que es importante construir un adecuado proyecto vital

con ély su entorno (17).
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1.1.3.9 Influencia de la enfermedad en la familia del paciente

La familia es una parte muy importante para la vida de una persona y, por tanto,
Fantova (2002) comenta que cuando nace un nifio con alguna discapacidad, esto afecta a

todos los miembros de la familia, aungue no a todos de la misma forma (18).

Segun Verdugo (2004) la familia forma una pieza fundamental para la salud,
bienestar y rehabilitacion de estos pacientes (18).

Se realizé un estudio en México, para evaluar el riesgo suicida y sintomas
depresivos en padres con hijos con enfermedades neuromusculares, en el que se demostrd
gque el pronéstico no favorable que presentan estos pacientes produce en los padres
(cuidadores principales generalmente) ansiedad, aislamiento social y sindromes
depresivos. Sin embargo, estas conductas no estan relacionadas con variables
sociodemograficas (19).

En un estudio realizado a padres con hijos con DMD en Canad4, se observé que
estos tienen mayor probabilidad de sufrir una depresion mayor y baja autoestima. Es
recomendable proporcionar apoyo profesional para prevenir un episodio depresivo tras el
diagnostico de sus hijos (20) ya que esto produce un shock en los padres al describir la
enfermedad, y con la que deben renunciar a un proyecto de vida anterior al diagnostico
(212).

Tanto los nifios que sufren DMD como las familias se enfrentan a cambios comunes,
condiciones crénicas que limitan la vida, los cuales pueden producir marginacion,
depresion, aislamiento social y ansiedad entre otros (22).

Es importante explicar todas las consecuencias que conlleva la enfermedad a las
familias para que estén preparados y anticipen acontecimientos. Ademas, no se debe
desmotivar a los padres sobre las predicciones del futuro. Es necesario que los padres
tengan un proyecto abierto con presente esperanza para una correcta adaptacion

progresiva a la realidad (21).

1.2 Definicién de calidad de vida

El tema de calidad de vida aparecié desde la época de los antiguos griegos
(Aristoteles), pero la integracion en el campo de la salud es relativamente reciente, con un

interés aumentado en la década de los 90 y que se mantiene hasta la actualidad (23).

A pesar de este interés, es importante constatar que no existe una definicion
concreta de calidad de vida. Este concepto se considera que es un conjunto de elementos

objetivos y de la evaluacion individual de estos (24).
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Se ha creado una definiciébn que parece que integra todos los
aspectos relevantes de la misma: “Calidad de vida es un estado de satisfaccion general,
derivado de la realizacion de las potencialidades de la persona. Posee aspectos subjetivos
y objetivos. Es una sensacion subjetiva de bienestar fisico, psicolégico y social. Incluye
como aspectos subjetivos la intimidad, la expresion emocional, la seguridad percibida, la
productividad personal y la salud objetiva. Como aspectos objetivos el bienestar material,
las relaciones armoénicas con el ambiente fisico y social y con la comunidad, y la salud
objetivamente percibida” (24).

En cuanto a la calidad de vida relacionada con la salud, “Patrick y Erickson (1993)
la definen como la medida en que se madifica el valor asignado a la duracion de la vida en
funcidn de la percepcion de limitaciones fisicas, psicoldgicas, sociales y de disminucién de
oportunidades a causa de la enfermedad, sus secuelas, el tratamiento y/o las politicas de
salud” (23). Esta definicion fue modificAndose con el tiempo por diferentes actores debido

a que no se conseguia una definicion que englobara este concepto adecuadamente.

La OMS define en 1994 este concepto como ‘percepciéon del individuo de su
posicién en la vida en el contexto de la cultura y sistema de valores en los que vive y en

relacion con sus objetivos, expectativas, estandares y preocupaciones” (23).

Ademas, existe una definicion de este concepto evaluado en el ambito de la
discapacidad intelectual y de las discapacidades del desarrollo. Schalock y Verdugo
definen la calidad de vida en este campo como “un estado deseado de bienestar personal
gue es multidimensional y posee propiedades universales y propiedades ligadas a la
cultura, tiene componentes objetivos y subjetivos y estd influenciado por caracteristicas

personales y factores ambientales” (25).

El Instituto Universitario de Integracion en la Comunidad (INICO) de la Universidad
de Salamanca y la Confederacién Espafola de Organizaciones a Favor de las Personas
con Discapacidad Intelectual o del Desarrollo (FEAPS) han desarrollado y validado una
escala para evaluar integramente la calidad de vida, contando con el apoyo de varias
entidades espafiolas y profesionales con mucha experiencia (25).

Para una mejor valoracion de la calidad de vida, debemos tener en cuenta la
ansiedad y depresién que puede acarrear esta enfermedad en los familiares de los nifios
diagnosticados con DMD, debido a que es comun que aparezcan estas dos entidades en
estas familias, lo cual condicionaré de forma directa la calidad de vida de estos nifios.

La ansiedad y la depresion se consideran entidades autbnomas, pero en la practica

clinica ambas coexisten frecuentemente. Presentan los mismos sintomas como trastorno
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de suenfio, alteraciones del apetito y déficit de atencién y concentracion,

cansancio, astenia e irritabilidad, por lo que es dificil distinguirlos (26).

La depresion impide el desarrollo normal de las actividades de la vida diaria debido
a que tiene como consecuencia la disminucién de la actividad vital. Es un trastorno
emocional que presenta alteraciones de humor, tristeza, disminucion de la autoestima,
inhibicion, fatiga, insomnio y pensamientos negativos. La ansiedad, el malestar y la

agitacion motriz pueden predominar sobre la depresién en algunos casos (26).

Se considera que la familia es uno de los sistemas mas importantes que favorecen

la salud y mejoran la calidad de vida de los pacientes (27).

1.3 Antecedentes y estado actual

Las bases moleculares de la enfermedad se hallaron en los afios 80, a partir del
analisis de un paciente el cual presentaba la deleccién en el cromosoma X lo que le
originaba DMD, enfermedad granulomatosa crénica, renitis pigmentosa y fenotipo Mc Leod
en la serie roja (5).

En 1852 se realizaron las primeras descripciones de la DMD, junto a Edwars
Meryon, se realizaron observaciones de alteraciones patologicas en las biopsias
musculares de 4 hermanos con DMD, los cuales poseian disrupciones del sarcolema (15).

El médico francés Guillaume Benjamin Amand Duchenne de Boulogne fue quien
dio nombre a esta enfermedad, pero fue el médico britanico Edward Meryon quien describio
la distrofia muscular de Duchenne (DMD) (28). Se utilizé el microscopio para estudiar los

musculos en la salud y la enfermedad (29).

En 1861 Guillaume Benjamin realizd un estudio a pacientes parapléjicos y es en
1868 cuando se da cuenta, a través de biopsias musculares, que la causa de la hipertrofia

de gemelos era de origen muscular y no cerebral (15).

Ademas de lo anterior, es en 1886 cuando Gowers desarrolla y describe el signo
gue lleva su nombre actualmente, tras la exploracion de distintos nifios con DMD (15).

Mas tarde, entre 1930-1960 se diferencian distintos tipos de distrofias musculares.
El patron hereditario de la DMD se confirma que es la ligada al cromosoma X. El médico
aleman Peter Emil Becker desarrolla una enfermedad semejante a la DMD y con patron de
herencia, pero con una mejor calidad de vida y supervivencia y menos grave, la llamada
distrofia muscular de Becker (DMB) (29). También diversos investigadores exponen la
existencia de valores altos de enzimas musculares, como la creatina kinasa, en madres
portadoras y en nifios diagnosticados con DMD (15).

pag. 12



Universidad

Calidad de vida en pacientes
de La Laguna

con la Enfermedad de Duchenne

Entre 1960-1975, se debati6 la localizacién donde se encuentra
el defecto basico de la DMD, el sistema nervioso, los musculos o el flujo sanguineo. Se
comienza a usar los niveles de concentracion séricas elevadas de creatina quinasa (CK)
para detectar portadores de DMD. Tras los primeros estudios se demuestra que la

prednisona tiene beneficios en la enfermedad (29).

En 1975-1980 tras la conferencia de la MDA sobre el origen del defecto de la DMD
se establecié que las fibras musculares son las posibles causantes de defecto de la
membrana, como principal candidato para describir la DMD. Por lo tanto, la investigacion

se centré en la membrana de la fibra muscular (29).

Después, entre 1984-1988 se descubre que en la region estrecha del cromosoma
X se contiene el gen, que cuando es defectuoso, es la causa genética que origina la DMD.
El equipo de Louis Kunkel aisl6 el gen que codifica la proteina responsable de las
enfermedades vy, por fin, Hoffman es quien identificé a la proteina del gen de la DMD,

llamandola distrofina y se encuentra en la membrana de la fibra muscular (15).

En 1988-1994 se determiné que la gravedad de DMD o DMB se debe a la cantidad
de distrofina presente en la membrana de la fibra del masculo (a mas distrofina, menos
gravedad). En varios ensayos clinicos se confirmé que los corticoesteriodes (prednisona)

retrasa la progresion de la DMD (29).

Afos mas tarde, entre 2000-2005 la Academia Americana de Neurologia presento
directrices para utilizar la prednisona en la DMD. Un compuesto llamado PTC124 permite
gue las células ignoren las sefiales moleculares de parada normales y producen moléculas

de proteina distrofina (29).

En 2005-2009 en un ensayo de 28 dias el compuesto PTC214 es capaz de
reconstruir la distrofina en la mitad de los nifios con DMD. Se realizaron varios ensayos en
ratones, en uno de los cuales la elevacidn del nivel de proteina sarcospan mejora la salud

muscular de estos animales, posiblemente mediante la estabilizacion de la utrofina (29).

Segun un estudio realizado en 2012, en el que se realiza una comparacion de los
costes socioecondmicos y la calidad de vida, con la salud en pacientes con enfermedades
raras en Espafia, utilizan una herramienta llamada EQ-5D para determinar la calidad de
vida. Segun este instrumento, la puntuacién de la distrofia muscular de Duchenne es la
mas baja entre otras enfermedades raras (30).

Segun un libro publicado en 2019 indica que la calidad de vida y la funcionalidad de

los nifios con DMD ha mejorado gracias a un control médico multidisciplinario, lo cual ha
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permitido el incremento de la esperanza de vida de estos pacientes

hasta mas de 25 afios (31).

1.4 Justificacion

Debido a la escasa disponibilidad de estudios realizados para investigar la DMD y
en este caso, la calidad de vida que presentan los pacientes con esta enfermedad rara es
importante realizar mas estudios para poder dar mayor visibilidad y ayudar a profundizar

mas en la DMD.

Se ha observado que a pesar del creciente interés en evaluar los sentimientos de
los nifios y adolescentes durante el curso de enfermedades progresivas y graves, para
evaluar la calidad de vida se han dirigido muy pocas investigaciones, sobre todo en la DMD,

se ha podido apreciar que es escasa la bibliografia disponible (32).

2 OBJETIVOS
2.1 Objetivo general

Conocer la calidad de vida de los nifios con distrofia muscular de Duchenne en La

Palma.
2.2 Objetivos especificos

- Medir la ansiedad de los padres con hijos diagnosticados con DMD

- Valorar la depresién de los padres con hijos diagnosticados con DMD

3 METODOLOGIA
3.1 Tipo de estudio

Se trata de un estudio analitico de corte transversal.
3.2 Poblacion, muestray seleccion muestral

La poblacion diana en la que se enfocara este estudio, seran 4 nifios diagnosticados
con DMD en la isla de La Palma (Canarias, Espafa). Segun la asociacion NEP, tienen

registrados solo a dos de ellos. Estos nifios presentan edades entre 4 y 17 afos.
La participacion en este estudio es totalmente voluntaria.

La seleccién muestra seria toda la poblacion de la isla de La Palma ya que solo hay

5 nifios diagnosticados con DMD en la isla.
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3.3
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Criterios de inclusiéon

- Residentes en la isla de La Palma

- Conocer bien al nifio a evaluar
Criterios de exclusion

- No saber leer o escribir
- No conocer al nifio desde hace mas de 6 meses
- No compartir horas ni dias con el nifio

Variables:

- Edad

- Sexo

- Tiempo que lleva con la enfermedad
- Otras discapacidades

- Presentar apoyo de otras entidades
- Curso académico

- Depresion

- Ansiedad

- Calidad de vida

- Escolarizacion

- Antecedentes médicos

- Antecedentes familiares

- Tratamiento

Instrumentos de medida

Universidad
de La Laguna

Para realizar el estudio de la calidad de vida que presentan los pacientes con

distrofia muscular de Duchenne de la isla de La Palma, llevaremos a cabo la escala
KIDSLIFE.

Ademas de evaluar la calidad de vida, es importante valorar la ansiedad y depresion

que presentan los padres o cuidadores principales de los nifios con DMD, ya que son los

principales condicionantes de la calidad de vida que presenten estos. Para ello utilizaremos

2 escalas que valoran ambas entidades por separado.

La escala KIDSLIFE (Anexo 4) validada y con fiabilidad, esta disefiada para nifios

y adolescentes con discapacidad intelectual, pero tras ponerme en contacto de manera

secundaria con uno de los autores de la escala (Verdugo), ha comentado que es la escala
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mas idénea para los nifios con DMD a estudio. Cuenta con 96 items con
valoraciones desde 1 a 4, organizados con unas 8 dimensiones de calidad de vida. Estas
8 dimensiones son: inclusién social, autodeterminacién, bienestar emocional, bienestar
fisico, bienestar material, derechos, desarrollo personal y relaciones interpersonales.
Todas podran ser valoradas con una escala de frecuencia con cuatro opciones: nunca, a

veces, frecuentemente y siempre.
Es un heteroinforme de la calidad de vida de personas con:

a) Discapacidad intelectual
b) Edades comprendidas entre 4 y 21 afios
c) Encontrarse en el ambito educativo
d) Presenten apoyos en alguna organizacion de servicios sociales, educativos
0 sanitarios
La persona que deberia rellenar esta escala, debe ser una persona cercanay que conozca
bien al nifio, al menos desde hace 6 meses, y que comparta dias y horas con él. Las

personas ideales para realizarlo son familiares, profesionales de apoyo y profesores.

Para completar la valoracion es necesario recopilar unos datos sociodemograficos de la
persona evaluada: nombre y apellido (o cédigo de identificacion deseado), fecha de
nacimiento, nivel de discapacidad intelectual, nivel de necesidades de apoyo y nivel de
dependencia reconocido, porcentaje de discapacidad y afio de expedicion del certificado,
otras condiciones de la persona evaluada, tipo de residencia y centros a los que acude y
tipo de escolarizaciéon. En nuestro caso el nivel de discapacidad intelectual y el porcentaje
de discapacidad y afio de expedicién del certificado no tendremos que recogerlo ya que no

todos los nifios evaluados padecen este tipo de discapacidad.

Ademas, necesitaremos datos del informador principal: nombre y apellido (o0 cédigo de
identificacion deseado), relacion con la persona evaluada, “conozco a la persona desde
hace” (anos y meses), frecuencia del contacto con la persona evaluada y “para completar
la escala he necesitado consultar a (personas que necesito la persona para completar la
escala).

Y, por ultimo, datos de la organizacién (33).

La otra escala que utilizaremos para valorar la ansiedad de los padres, se
denomina Escala de ansiedad de Hamilton valida y fiable (34) (Hamilton Anxiety Rating
Scale, HARS) (Anexo 5). Se trata de una escala heteroadministrada por un clinico tras una
entrevista, que no debe durar mas de 30 minutos. Esta escala evalla la severidad de la

ansiedad en pacientes que presenten criterios de ansiedad o depresion. Es util para
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monitorizar la respuesta al tratamiento de estos pacientes. Esta

compuesto por 14 items, 13 valoran los signos y sintomas ansiosos y el ultimo hace
referencia al comportamiento del paciente durante la entrevista. En cada item debe tenerse
en cuenta la intensidad como la frecuencia de este, en el que el entrevistador puntuara de
0 a 4 puntos en cada item. El rango va desde 0 hasta 56 puntos. Se pueden obtener dos
puntuaciones que representan la ansiedad psiquica (items 1-6 y 14) y la ansiedad somética
(tems 10-13). Se aconseja diferenciar ambas para la valoracion de los resultados. No
existen puntos de corte. Cuanto mayor puntuacién, mas intensidad de la ansiedad. Si
recibe tratamiento pueden modificarse las variables, al igual que con el paso del tiempo
(35) (36).

Y, por ultimo, utilizaremos una escala para valorar la depresién de los padres,
llamada “Montgomery- Asberg Depression Rating Scale (MADRS)” con validez y fiabilidad
(34) (Anexo 6). Esta escala se utiliza de manera habitual para evaluar la gravedad de los
problemas de humor, concentracion, estado fisica y suefio que son caracteristicos de una
depresién (37). Se trata de una escala heteroadministrada mediante una entrevista. Consta
de 10 items que valoran 10 sintomas depresivos diferentes. Cada item tiene una
puntuacion de 0: ausencia del sintoma- 6: maximo nivel de gravedad del sintoma, tipo
Likert. Para conseguir la puntuacion final se suman todos los puntos de todos los items.

Cuando la puntuacion es inferior a 10 puntos, no existe el trastorno depresivo (38).

3.4 Procedimiento

Para realizar este trabajo me he puesto en contacto con la Asociacion NEP (Nifios
Especiales de La Palma).

Esta asociacion comenz6 en 1996, la cual fue fundada por un grupo de familias que
tenian hijos con algun tipo de lesién neurolégica o de componente genético que les
producia discapacidad o pluridiscapacidad. El principal objetivo es mejorar la calidad de
vida de estos nifios y sus familias

Cuenta con varios servicios o centros, que son:

e SAT (Servicios de Atencién Terapéutica) donde incluyen: fisioterapia,
logopedia, estimulacion temprana (para menores entre 0 y 6 afios),
rehabilitaciébn acuatica, psicopedagogia, pedagogia para mayores de 18
afios y promocién de la autonomia personal y apoyo en la vida diaria.

e SIOA (Servicio de Informacion, Orientacion, Apoyo y Asesoramiento), este

servicio esta especializado en discapacidad y esta orientado tanto a familias,
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nifios, jévenes y/o adultos con discapacidad como a
cualquier persona que lo necesite.
e Otros servicios: Centro de Dia, servicio de ocio y tiempo libre y servicio de
deporte adaptado.
Ademas, esta asociacién juega un papel importante en un gran evento deportivo de
carécter insular: Desafio GR 130 por los NEP (39).

La directora de Atencion Temprana me ha confirmado que tiene un nifio registrado en su
centro, de 4 afios, y otro en la Asociacion, de 17 afios. Personalmente, por las
caracteristicas que presentan estos pacientes, se realiza un primer contacto con las
familias que tienen hijos diagnosticados con distrofia muscular de Duchenne en La Palma
con el fin de ampliar conocimientos y conocer mejor a la poblacién a estudio.

En este procedimiento se realiza la recogida de aspectos generales como dia de
nacimiento, tiempo con la enfermedad, si presentan otras discapacidades, tratamiento que

presentan y si poseen apoyo de otros centros.

3.5 Analisis estadistico

Se realizara una base de datos especifica para la exploracién de toda la informacion
recopilada en este estudio. Las caracteristicas de la muestra se describiran expresando
las variables nominales a través de las frecuencias de sus categorias, las ordinales y de la
escala no normal con medianay percentiles (P5-P95) y de la escala con distribucion normal
con media y desviacion estandar (DT). Las incidencias y prevalencias se consideran en
intervalos al 95% de confianza. Se utilizara el test de Chi-cuadrado de Pearson para las

variables nominales, mediante el que se podran contrastar los grupos resultantes. Se

elaboraran todas las pruebas con ayuda del paquete estadistico IBM-SPSS 24.0 ® para

entorno operativo Windows XP Professional ©.

3.6 Aspectos éticos

La informacion obtenida durante en proyecto, se utilizara tnicamente para lograr el
objetivo de esta investigacién, de manera anonima para respetar la privacidad de los
pacientes a realizar este estudio, respetando la Ley de Proteccion de Datos de Caracter
Personal (Ley Organica 15/1999, de 13 de diciembre).

Se respetardan las Normas de Buena Practica Clinica, los principios éticos

constituidos fundamentalmente en la Declaracion de Helsinki y el Convenio de Oviedo.
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Los principios éticos de beneficencia, justicia, fidelidad y
veracidad se respetaran de esta manera, ademas del principio de autonomia a través de

la obtencion del consentimiento informado (Anexo 7).

3.7 Resultados preliminares

Como he comentado en el apartado de procedimiento, segun la asociacion NEP
hay 2 nifios registrados en ella y me he puesto en contacto personalmente con esas dos
familias, y ademas se localizan otros 2 nifios mas. Me pongo en contacto con estas 4
familias en la isla de La Palma que presentan DMD con edades comprometidas entre 4 y
17 afos, de las cuales he podido recopilar la informacion necesaria para completar la
escala para valorar calidad de vida. Existe un 5° nifio diagnosticado con esta enfermedad

en laisla, pero no fue posible contactar con su familia.

Nifio nacido el 18/02/16 en fase de deambulacién actualmente. Le detectaron la
DMD a los 2 afios y medio. Su madre y su abuela son portadoras de la enfermedad. Su
tratamiento se basa en deflazacort (corticoides), colecalciferol y nasonex. Ademas, acude
a fisioterapia, natacién, logopedia y psicopedagogia en la asociacion NEP (Nifios
Especiales de La Palma), en el servicio de atencién temprana. No presenta discapacidad

y dependencia reconocida, se encuentran en trdmites de papeles.

Nifio nacido el 20/07/13 en fase de deambulacion. Se lo detectaron con 3 afios.
Tiene como tratamiento pautado deflazacort y budesonida por tener las vias respiratorias
estrechas. Acude al fisioterapeuta que le ofrece su seguridad social, pero no esta registrado
en ninguna asociacion de apoyo. Presenta buena ambulacion y movilidad adecuada, pero
tiene calambres en piernas y brazos ademas de cansarse rapido. A pesar de esto, el nifio
sabe las limitaciones que presenta y cuando debe descansar. Tiene retraso en el desarrollo
intelectual (el cual se encuentra en estudio), por lo que no esta en el mismo nivel que los
demds nifos de su edad (7 afios). Esté escolarizado en el colegio, en el que acude a 1° de
primera. Posee la ley de dependencia y tiene un 50% de discapacidad reconocida.

Nifio con fecha de nacimiento el 24/10/2010 en fase no ambulatoria, utiliza silla de
ruedas eléctrica. Su tratamiento actual es: Deflazacort, enalapril, carvediol, colecalciferol,
budesonida, nasonex y melatonina para ayudar a dormir. Anteriormente, tomaba ateluren,
pero tras la pérdida de la ambulacion, deciden finalizar con este tratamiento debido a que
su funcién es en la fase ambulatoria de manera paliativa. Le detectaron la DMD con 3 afios
y medio. También acude a fisioterapia en su centro de salud y realiza ejercicios en piscina

€n su propia casa con sus padres. Esta escolarizado en un colegio apto para motoricos en
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4° de primaria. Tiene una dependencia severa grado 2 y un 48% de

discapacidad reconocida desde 2014. Ademas, su madre recibe una paga de la ley de
dependencia para cuidarlo, hasta que el nifio cumpla la mayoria de edad y reciba su
pension propia.

Con 6 afos fue operado del tendén de Aquiles en Barcelona debido a rectificacién de dicho
tenddn que ocasiona la enfermedad. Después de esto camind unos meses hasta perder
totalmente la fuerza para mantenerse en bipedestacion. Lleva un afio sin ambular. Ademas,
presenta osteoporosis. Tiene un avance muy rapido de la enfermedad debido a una

mutacion desconocida.

Su madre también padece DMD (raro en mujeres), pero solo tiene manifestacion de la
enfermedad a nivel proximal. Se la detectaron cuando le hicieron las pruebas genéticas
tras su hijo ser diagnosticado. Presenta la misma mutacion que su hijo. Puede caminar,
aungue tiene debilidad en brazos y dolores en piernas con artrosis de rodillas. Ademas de
osteoporosis y fibromialgia. Su médico piensa que al ser melliza hubo un cruce genético
con su hermano, ya que su hermano padece hipertrofia cardiaca y puede incluso padecer
DMD. No saben el origen de la enfermedad porque su madre y hermano no quieren

hacerse la prueba de genética.

Adolescente nacido el 02/08/2002 en fase de no ambulacion, en silla de ruedas. A
los 13 afios dej6 de ambular. Su tratamiento actual no es farmacoldgico debido a que el
tratamiento para la DMD estéa contraindicado con una enfermedad que parece el paciente,
distroglicanopatia muscular, otro tipo de distrofia muscular menos estudiada que la DMD.
También padece autismo. Acude a fisioterapia, logopedia y piscina en la asociacién NEP.
Utiliza férulas y bipedestador. Tiene reconocida un 88% de discapacidad y dependencia
grado 3 nivel 2. Recibo apoyo econémico por tener la ley de dependencia reconocida.

Acude al centro Dorador, el Unico centro en la isla de La Palma para estos nifios.
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3.8 Cronograma

Universidad
de La Laguna

Busqueda
participantes

3.9 Presupuesto

Personal contratado: analista estadistico 600
Boligrafos 12
Folios 20
Tinta 50
Traslado: gasolina 60
Otros gastos 0
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4 ANEXOS
4.1 Anexo 1

Esquema: Tipos de distrofias musculares

Tipos de distrofias musculares

_ _ Distrofias ) - Distrofias Distrofias - -
Distrofinopatias Distrofias de ) Distrofias Distrofia
musculares de . fascio-escapulo- musculares ;
i cinturas (LGMD) . oculofaringea distal
] Emery-Dreifuss humeral (DFEH) congénitas (DMC)
(DMED) 1 ~
Distrofias de cinturas )
e DMC sin
i i autosémicas =
Distrofia muscular = . retraso mental
de Duchenne M dominantes (LGMD1) 1
— L L
-Miocardiopatia IL} LGMD1 A Deficiencia total de merosina
(. . h dilatada LGMD1 B o DMED "—-> Deficiencia parcial de
Distrofia muscular
-Sindromes de LGMDL1 o Caveolinopatias merosina
— de Becker
\ J mialgia- calambres Distrofia muscular congénita
-Miopatia de con fukutin-related-protein
e N . ) . —_— -
__> Hiper- CPK- emia cuadriceps __> Distrofias de cinturas Distrofia muscular congénita
_ y acantocitosis autosomicas con espina rfida
\. J recesivas (LGMD2) Distrofia muscular de Ullrich
Portadoras "—'> Sarcogliconapatias DMC con
q sintomaticas IL ™ Lomp2,C. D, E. F retraso mental

Disferlinopatias
"—'5 Calpainopatias IL
Distrofia muscular congénita
De Fukuyama (DMCF)
Enfermedad musculo- ojo-
Cerebro (EMOC)
Sindrome de Walker-

Warburg (SWW)

Fuente: (15)
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4.2 Anexo 2

Tabla: Periodos clinicos y sintomas de la DMD

Universidad
de La Laguna

FASE

RANGO DE EDAD

SINTOMAS

| Fase presintomatica

0-2 afios

Rara vez: retraso del lenguaje,
dificultades de  relacion-
comunicacion y retraso motriz
global

[l Fase ambulante inicial

2-3 afos

Caidas frecuentes, dificultad
para subir escalera sin apoyo
y leve pseudohipertrofia de
gemelos

[l Fase ambulante tardio

5-12 afos

Signo de Gowers positivo,
pseudohipertrofia muscular y
debilidad de cintura pélvica

IV Fase no ambulante inicial

12-16 afos

Progresion de la debilidad a
extremidad superior, inicio de
escoleosis y pérdida de la
marcha

V Fase no ambulante tardio

20 afios

Silla de ruedas, ventilacion
pulmonar no invasiva e
insuficiencia cardiaca
progresiva

Fuente: (7)
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4.3 Anexo 3

Imagen: Maniobra de Gowers

*Fuente: (40)
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4.4 Anexo 4
Escala KIDSLIFE

NOMBRE Y APELLIDOS

DATOS DE LA PERSONA EVALUADA

*Fuente: GOmez et al. (2016) © INICO y Universidad de Oviedo
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FECHA DE APLICACION:

{dd / mm [ asaa )

DATOS DEL INFORMADOR PRINCIPAL

DATOS DE LA ORGANIZACION

Nombre completo de la Organizacién:
Acrénimo de la Organizacién:
Nombre del servicio o centro especifico dentro de la Organizacién:

*Fuente: Gomez et al. (2016) © INICO y Universidad de Oviedo
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A cortimrcién se presentan una serie de
afinraciones relativas a o colided de vida
de la persona iz estid evaluando.

Por favor, manpre la opcidn de respuesta
gue MEJOR describa a dicha persona v no
deje minguna cuestisn en blanco.

INCLUSION SOCIAL

MATIZACIONES :
ITEM 3: El sanbexic de apoyos puede inchui a familares, profesionales, valuntarios,
mmpafierosias del cenlro, amigasias, elc.

*Fuente: GOmez et al. (2016) © INICO y Universidad de Oviedo
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AUTODETERMINACION

*Fuente: GOmez et al. (2016) © INICO y Universidad de Oviedo
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BIENESTAR EMOCIONAL

*Fuente: GOmez et al. (2016) © INICO y Universidad de Oviedo
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BIENESTAR FiSICO

MATIZACIONESS
MEM &5: T laparsona nanecesila apoyos para o conlod poslural, marngue “Siempre”.

*Fuente: GOmez et al. (2016) © INICO y Universidad de Oviedo
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BIENESTAR MATERIAL

MATIZACIOMES:
ITEM5 48 y 50: Si la persona no necesila ayudas eenicas, margue*Siempre”.
ITEMS5 59y &0: Si la persona no lo necesila, marque “Siempre”.

*Fuente: GOmez et al. (2016) © INICO y Universidad de Oviedo
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DERECHOS

MATIZACIOMNES:
MEM 71: i la persona no las necesita, margue “Siempre™.

*Fuente: GOmez et al. (2016) © INICO y Universidad de Oviedo
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DESARROLLO PERSONAL

*Fuente: Gomez et al. (2016) © INICO y Universidad de Oviedo
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RELACIONES INTERPERSONALES

*Fuente: GOmez et al. (2016) © INICO y Universidad de Oviedo
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RESUMEN DE PUNTUACIONES

1. Impresducir s paniustioses directas etales de cada una de Las dimensianes

a2 Incrodiecic lis punfuscsones eitkndar y los percenitiles
4 Introdusice |u.ﬁ-::lﬂ-r|:-|]5-|1ld'ﬂ-r'|l']d.rrlu percendil

Puniuaciones
Estdndar

Sorome 1

RELACIONES ITTRPERSONLES I
Puniuacidn Fatdndar Total (suma) _

Indice de Calidad de Vida_{Pyg), Estindar Compuesta) -

Percentil del Indice de Calidad de Vida [

BIENESTAR ERMO-CROIMAL

BIENESTAR FISICO

BIENESTAR MIATERIAL

HESARROLLD FERSOMAL

PERFIL DE CALIDAD DE VIDA

Redee la puntuacién estindar de cada dimensian y del Indice de Calidad de Vida. Despuds una los circulas de las
dimensiones con una Hnea para formar el perfil.

ph-ta 1658 165 e e . e .
18 " " . " " " | mzaad [ e
14 L L4 L L u u o mBam [ ge
i En n En Fy 1 i a usmy | @m0

. urmg | Ba |

i3 £ Ea £ £ P 1 . moaw | 7w
© wBasg | qa

n i i it i it it uo | wbaey | 6g

R T R T

L ey ag

10 ™ ™ T ™ ™ = o s | ga
. gBes | am |

[T S T

9 & ¢ & 0 @ & v gaes | aw

T R T

B 8 8 8 B 8 8 8 | geem [ am

T

7 3 5 3 3 l 3 | Bems [ w

& 6 3 6 6 3 6 I T T

5 4 4 4 5 4 4 4 | sam [y

4 4 14 14 4 14 14 g [T

*Fuente: GOmez et al. (2016) © INICO y Universidad de Oviedo
pag. 35



Calidad de vida en pacientes

con la Enfermedad de Duchenne

45 Anexo 5

Universidad
de La Laguna

E lad iedad de H il
Definicidn operativa de los items Puntos
1. Humor ansioso (inguictud, espera de lo peor, aprension [anticipacion temerosa], irritabilidad) 2 3 4
2. Tensidn (sensacion de tensidn, fatigabilidad, imposibilidad de relajarse, llanto ficil, temblor,
sensacion de no poder quedarse en un lugar) 2 3 4
3. Miedos (a la oscuridad, a la gente desconocida, a quedarse solo, a los animales grandes,
a las multitudes, etc.) 2 3 4
4. Insomnio (dificultad para conciliar el suefio, suefio interrumpido, suefio no satisfactorio
con cansancio al despertar, malos suefios, pesadillas, terrores nocturnos) 2 3
5. Funciones intelectuales (dificultad de concentracion, mala memoria) 2 3
6. Humor deprimido (falta de interés, no disfruta con sus pasatiempos, depresidn, despertar
precoz, variaciones del humor a lo largo del dia) 2 3 4
7. Sintomas somdticos generales (musculares) (dolores y molestias musculares, rgidez muscular,
sacudidas clénicas, rechinar de dientes, voz poco firme o insegura) 2 3 4
8. Sintomas somdticos generales (sensoriales) (zumbidos de oidos, vision borrosa, sofocos
o escalofrios, sensacidn de debilidad, sensacion de hormigueo) 2 3 4
9. Sintomas cardiovasculares (taquicardia, palpitaciones, dolores en el pecho,
latidos vasculares, extrasistoles) 2 3 4
10, Sintomas respiratorios (peso en el pecho o sensacidn de opresidn tordcica,
sensacion de ahogo, suspiros, falta de aire) 2 3 4
11. Sintomas gastrointestinales (dificultad para tragar, meteorismo, dispepsia, dolor antes
o después de comer, sensacidn de ardor, distension abdominal, pirosis, niuseas, vémitos,
sensacion de estémago vacio, cdlicos abdominales, borborigmos, diarrea, estrefiimiento) 2 3 4
12, Sintomas genitourinarios (amenorrea, metrorragia, micelones frecuentes, urgencia
de la miccidn, desarrollo de frigidez, eyaculacidn precoz, impotencia) 2 3 4
13. Sintomas del sisterma nervioso autdnomo (sequedad de boca, enrojecimiento, palidez,
sudoracion excesiva, vértigos, cefaleas de tensidn, piloereccion) 2 3 4
14, Comportamicnto durante la eotrevista
— General: el sujeto se muestra tenso, incdmodo, agitacidn nerviosa de las manos, se frota
los dedos, aprieta los pufios, inestabilidad, postura cambiante, temblor de manos,
ceno fruncido, facies tensa, aumento del tono muscular, respiracidn jadeante, palidez facial i 3 4

— Fisioldgico: traga saliva, eructa, taquicardia de reposo, frecuencia respiratoria superior
a 20 resp./min, reflejos tendinosos vivos, temblor, dilatacién pupilar, exoftalmia,
mioclonfas palpebrales

*Fuente: (41)
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46 Anexo 6

o At : : |

1. Tristeza observada

Representa el  abatimiento, la
melancolia v la desesperacion (algo
mas que una simple fristeza normal v
pasajera) que se refleja en la manera
de hablar, la expresion facial y la
postura. Ewvalle el grado de
incapacidad para animarse.

a 0. Sin tristeza

o 1.

o 2.Parece decaido pero se anima sin
dificultad

3

o 4. Parece decaido la mayor parte
del tiempo

o 5.

o 6. Parece siempre desgraciado.

Extremadamente abatido.

3. Tensidn interna

Representa sentimientos de malestar
mal definidos, imitabilidad, confusién
interna y tensién mental hasta llegar al
panico, terror o angustia. Evalle de
acuerdo con la intensidad, frecuencia,
duracién y la medida en que se busca
consuelo.

o 0. Apacible. Sdlo tensidén interna
pasajera.

o 1.

o 2. Sentimientos ocasionales de
nerviosismo y malestar indefinido.

a 3

o 4. Sentimientos continuados de

tensién intema o panico intermitente

que el sujeto sélo puede dominar

con alguna dificultad.

5

a 6. Terror o angustia tenaz. Panico
irresistible.

4. Suefio reducido.

Representa la reduccién de la duracién
o profundidad del suefio comparada
con las pautas normales del sujeto
cuando se encuentra bien.

a 0. Duerme como siempre.

o 1.

o 2. Ligera dificultad para dormirse o
suefio ligeramente reducido, suefio
ligero o perturbado.

3

[ miy =)

4: Suefio reducido o interrumpido
durante al menos 2 horas

5.

o 6. Menos de 2 & 3 horas de suefio

(=

2. Tristeza declarada por el paciente.
Representa un estado de &nimo
depresivo que se siente, sin tener en
cuenta si se refleja en la apariencia o no.
Incluye ftristeza, abatimiento o el
sentimiento de que no hay esperanza y
nada ni nadie puede ayudarle. Evalue de
acuerdo con la intensidad, la duracion y
la medida en que el estado de animo se
ve influido por los acontecimientos.

o 0. Tristeza esporadica segun las
circunstancias.

o 1.

o 2. Triste 0 decaido pero se anima sin
dificultad

o 3

o 4. Sentimientos generalizados de
tristeza o melancolia. El estado de
animo todavia se ve influido por
circunstancias externas

o b

o 6. Abatimiento, desdicha o tristeza

5. Apetito reducido

Representa la sensacion de pérdida de
apetito comparada con la gue fiene
cuando se ecuentra bien. Evalle segln
la pérdida del deseo por la comida o la
necesidad de forzarse a si mismo para
COMEr.

0. Apetito normal o0 aumentado.

1.

2. Apetito ligeramente reducido

3.

4. 5in apetito. La comida es insipida.
5

6. Necesita persuasién para comer
algo.

oooooooC

6. Dificultades para concentrarse
Representa las dificultades para centrar
los pensamientos en algo hasta llegar a
la falta de concentracidn incapacitante.
Evalle segln la intensidad, frecuencia y
grado de incapacidad resultante.

o 0 Ninguna dificultad para
concentrarse.

o 1

o 2. Dificultades ocasionales para
centrar los pensamientos.

o 3

o 4. Dificultades para concentrarse y
seguir una idea que reduce la
capacidad de leer o mantener una
conversacion.

o 5

o 6. Incapaz de leer o mantener una
conversacién si no es con gran
dificultad.

Universidad
de La Laguna

pag. 37



Calidad de vida en pacientes

con la Enfermedad de Duchenne

7. Lasitud.

Representa la dificultad para empezar
algo o |a lentitud para iniciar y realizar
las actividades diarias.

a 0. Casi sin dificultad para empezar
algo. Sin apatia.

J a

a 2. Dificultades para empezar
actividades.

a 4.

a 4. Dificultades para empezar

actividades rutinarias sencillas que
se llevan a cabo con esfuerzo.

a &

a 6. Lasitud total. Incapaz de hacer
nada sin ayuda.

B. Incapacidad para sentir.
Representa la experiencia subjetiva de
un menar interés por el entorno o por
actividades que habitualmente dan
placer. La capacidad para reaccionar
con la emocidn adecuada a las
circunstancias o personas se ve
reducida.

a 0. Interés normal por el entorno vy
por ofras personas.

a 1.

a 2. Menor capacidad para disfrutar
de las cosas que normalmente le
interesan.

a 3

a 4. Pérdida de interés por el entormo.
Pérdida de sentimientos respecto a
los amigos conocidos.

a B

a 6B.la experiencia de estar
emocionalmenta paralizado,
incapacidad para sentir enfado,

pena o placer y una total o incluso
dolorosa falta de sentimientos hacia
los parientes praximos y amigos.

Universidad
de La Laguna

9. Pensamientos pesimistas.
Representa los pensamientos de
culpabilidad, inferioridad, autorreproche,
pecado, remordimiento y ruina.

o 0. Sin pensamientos pesimistas
o 1.

o 2. |deas wvariables de fracaso,
autorreproche o autodesprecio.
o 3

o 4. Autoacusaciones persistentes o
ideas definidas, pero aun racionales,
de culpabilidad o pecado. Cada vez
mas pesimistas respecto al futuro.

o 9.

o 6. Alucinaciones de ruina,
remordimiento o pecado irredimible.
Autoacusaciones gue son absurdas o
inquebrantables.

10. Pensamientos suicidas.

Representa el sentimiento de que no
vale la pena vivir, que desearia que le
llegara una muerte natural,
pensamientos suicidas y preparativos
para el suicidio. Los intentos de suicidio
en si no deberan influir en la evaluacion.

o 0. Disfruta de la vida o la acepta tal
COmo Viene.

o 1.

o 2. Cansado de wivirr Sdlo
pensamientos suicidas pasajeros.

o 3.

o 4. Probablemente estarla mejor

muerto. Los Pensamientos suicidas
son habituales y se considera el
suicidio como una posible solucidn,
pero sin ninguna intencidon o plan
especifico.

o 5.

o 6. Planes explicitos de suicidio
cuando se presente una oportunidad.
Preparativos activos para el suicidio.

*Fuente: (42)
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4.7 Anexo 7
o inf | e 16 af

Consentimiento para el tratamiento de datos personales.

Trabajo de Fin de Grado.

Universidad de La Laguna (Sede La Palma). Facultad de Ciencias de La Salud.
Alumna: Paola Hernandez Martin, 42418770P.

Tutor: Martin Rodriguez Alvaro

Para padres/madres o tutores legales de nifios de hasta 16 arfios de edad que puedan
leer el formulario de consentimiento informadao.

Informacion basica sobre la proteccion de datos:

- Responsable: Paola Hemandez Martin

- Delegado de proteccion de datos: Martin Rodriguez Alvaro

- Findidad: Necesitarmos que nos dé su consentimiento para que su hijoda
participe en el estudio y para usar sus datos personales. Solo se usaran sus
datos para este estudio. Puede, libremente escoger decir que si o no, por lo
fque sera voluntario.

- Destinatarios: responsable legal de nifios con DMD

Consentimiento informado

He leido la hoja informativa de la encuesta, o un encuestadorfa o un miembro de mi
familia me la ha leido. He comprendido para que es la encuasta y en gué consiste la
participacgon de mi hijo/a, asi como los beneficios de esta. He podido preguntar
cualquier duda y me las han respondido de manera satisfactoria. Acepto, de manera
voluntaria, que mi hijo/a participe en esta encuesta.

Con |la firma del presente documento, el firmante se considera informado y otorga su
consentimiento para el tratamiento mencionado.

5i solo un progenitor presente: al firmar manifiesta que ambos estan de acuerdo
en que su hijo/a participe

Madre
MOMBRE v
APELLIDOS

FIRMA

Padre
MOMBRE vy
APELLIDOS
DMl

FIRMA

Persona que ha informado
NOMBRE y

APELLIDOS

DNl

FECHA

FIRMA
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mienta inf I e 16 af

Consentimiento para el tratamiento de datos personales.
Trabajo de Fin de Grado.

Universidad de La Laguna (Sede La Palma). Facultad de Ciencias de La Salud.
Alumna: Paola Hernandez Martin, 42418770P.
Tutor: Martin Rodriguez Alvaro

Para personas mayores de 16 afios de edad gue puedan leer el formulario de
consentimienta infarmado.

Informacion basica sobre la proteccion de datos:

- Responsable: Paola Hemandez Martin

- Delegado de proteccion de datos: Martin Rodriguez Alvaro

- Finalidad: Necesitamos gue nos dé su consentimiento para participaren el
estudio v para usar sus datos personales. Solo se usaran sus datos para este
estudio. Puede, libremente escoger decir que si o no, por lo que sera
voluntario.

- Destinatarios: personas mayores de 16 anos con DMD

Consentimiento informado

He leido la hoja informativa de la encuesta, o un encuestador’a o un miembro de mi
familia me la ha leido. He comprendido para gué es la encuesta v en qué consiste mi
participacion, asi como los beneficios de esta. He podido preqguntar cualquier duda v
me las han respondido de manera satisfactoria. Acepto, de manera voluntaria
participar en esta encuesta.

Con la firma del presente documento, el firmante se considera informado v otorga su
consentimiento para el tratamiento mencionado.

Persona participante:

NOMEBRE y FECHA
APELLIDOS
DNI FIRMA,

Persona que ha informado

NOMERE y FECHA
APELLIDOS
DI FIRMA,

En caso de dicha persona no encontrarse en sus facultades fisicas v mentales para
completar la encuesta v este documento, se haria responsable a su representante
legar para rellenarlo.

Representante legal:

NOMERE vy FECHA
APELLIDOS
DNI FIRMA,
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