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RESUMEN

Introduccién: La Distrofia Muscular de Duchenne es una enfermedad genética,
degenerativa y letal que afecta principalmente a pacientes pediatricos varones,
provocando una pérdida progresiva de la funcion muscular y complicaciones

multisistémicas.

Objetivo: Revisar la evidencia cientifica sobre la importancia de los cuidados de

enfermeria a los pacientes en edad pediatrica diagnosticados de DMD.

Metodologia: Se ha elaborado una revision sistematica con la seleccion de 15
articulos publicados en diferentes bases de datos entre 2010 y 2025, aplicando

criterios de calidad metodoldgica reconocidos.

Resultados: Se destaca la importancia del manejo de la movilidad, la funcion
respiratoria, la nutricion y la salud emocional de los pacientes y de sus

cuidadores principales.

Conclusiones: La figura de la enfermeria se considera esencial para tratar las
complicaciones asociadas a la enfermedad y proporcionar unos cuidados

holisticos con el fin de mejorar la calidad de vida de los pacientes y su familia.

Palabras clave: Distrofia Muscular de Duchenne, pediatria, cuidados de

enfermeria, cuidadores, calidad de vida.
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1. Introduccion

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad neuromuscular
rara y letal, asociada a una degeneracidon muscular progresiva y a una gran
necesidad de cuidados. A medida que la enfermedad progresa, los pacientes
pierden independencia requiriendo ayuda total en las actividades basicas de la
vida diaria. (1) Esta enfermedad provoca principalmente la alteracion de los

sistemas: esquelético, cardiaco y respiratorio.

Se trata de la distrofia muscular mas comun diagnosticada durante la edad
pediatrica. Afecta a 1 de cada 5.000 nifos en el mundo. Cada afio, se
diagnostican alrededor de 200.000 casos nuevos, siendo la incidencia 1/3.300

nacimientos de varones (2).

Las descripciones clinicas de la DMD se han producido desde mediados del siglo
XIX. Aunque esta enfermedad recibe su nombre del doctor Duchenne de
Boulogne, médico y fotégrafo francés, fue Edward Meryon quien hizo las
primeras descripciones de la DMD en 1852, al observar las biopsias musculares
realizadas a cuatro hermanos que presentaban la enfermedad. Con el fin de
estudiar el avance de la enfermedad, realizé un informe detallado de la vida de
un paciente, quien en su infancia presentaba un retraso a nivel motor y nunca
pudo saltar; a la edad de 8 anos tenia dificultades para subir escaleras, a los 11
no podia mantenerse erguido sin ayuda externa y a los 14 afos sus
extremidades superiores se habian debilitado completamente muriendo a la
edad de 16 anos (3).

En 1886 Gowers describe el signo caracteristico que lleva su nombre después
estudiar a varios nifios con DMD. A partir de 1930 diferentes grupos de
investigadores describieron el aumento de los niveles de enzimas musculares
que se asocian al dano muscular tales como la creatina quinasa (CK) y la
aldolasa, asi como las transaminasas hepaticas; aspartato aminotransferasa
(AST) y alanina aminotransferasa (ALT) en pacientes con diagndstico de la
enfermedad. En mujeres portadoras de la enfermedad también se observo un
aumento de los niveles de la CK. La DMD se debe a una anomalia en un gen

ubicado en el brazo corto del cromosoma X (Xp21), cuya mutacion causa una



grave alteracion del gen y la consecuente pérdida de la produccién de distrofina.

Hacia 1986, Kunkel aislé el gen DMD que codifica para la proteina relacionada
con la DMD y finalmente Hoffman en 1987, identificé la proteina producto de este
gen que se llamaria posteriormente distrofina, molécula sobre la que en la

actualidad se centran las investigaciones.(3)

Historicamente, la insuficiencia del aparato cardiorrespiratorio causaba la muerte
antes de los 18 anos. Por lo tanto, la DMD se consideraba una enfermedad
relacionada con pacientes pediatricos y adultos jovenes. Las complicaciones
multisistémicas graves hacen que la expectativa de vida de estos pacientes sea
de alrededor de 25 afios, aunque las medidas de soporte ventilatorio y el manejo
de las comorbilidades cardiacas han aumentado las tasas de supervivencia a
edades posteriores (4). Actualmente, gracias a los avances recientes en el
tratamiento, los pacientes con esta afeccion pueden vivir hasta la tercera década
de la vida (29).

La DMD esta clasificada dentro del grupo de “enfermedades raras” y tiene una

incidencia en Espaia de 4,78 casos por cada 100.000 habitantes.

Hoy en dia no existe una terapia curativa para la DMD, por lo que es
imprescindible el manejo multidisciplinar de estos pacientes y la realizacién de
intervenciones precoces. Los corticoides son el Unico farmaco hasta el momento
que ha demostrado un beneficio (26). Por tanto, el tratamiento se centra en el
control de los sintomas, con el objetivo de ofrecer los cuidados adecuados a las
necesidades del paciente, mejorar su calidad de vida, prevenir o aliviar las

complicaciones asociadas y aumentar la esperanza de vida (4).

1.1 Origen genético y fisiopatologia

La DMD se trata de una patologia hereditaria progresiva con herencia recesiva

ligada al cromosoma X, por lo que se presenta principalmente en varones.

Esta causada por la ausencia de una proteina llamada distrofina que se une a la
F-actina y a las proteinas del sarcolema permitiendo la flexibilidad de la

membrana plasmatica durante la contraccion muscular y manteniendo la



estructura de la fibra. La distrofina se considera fundamental para mantener la
estabilidad y el correcto funcionamiento de las fibras musculares. La falta o
disminucion de esta proteina genera un dafo en estas fibras, lo que, con el
tiempo, el tejido muscular es reemplazado por tejido adiposo y fibroso. Se trata
de mutaciones puntuales, deleciones o duplicaciones del gen que codifica la
distrofina (5). (Figura 1)

Figura 1: Tincién inmunohistoquimica para distrofina. A: musculo
normal con distrofina en el sarcolema. B: ausencia de distrofina en
el sarcolema de las fibras musculares en la Distrofia Muscular de
Duchenne (29).

La distrofina, ademas de su presencia en el musculo estriado, se expresa en
otros érganos, entre ellos el cerebro, por lo que los pacientes pueden presentar
manifestaciones clinicas como retardo cognitivo, dificultades en el aprendizaje,

trastornos del espectro autista, etc.(6)

1.2 Diagnéstico

El método de diagnostico no ha cambiado significativamente desde 2010. El
proceso de diagndstico suele comenzar en la primera infancia, tras la deteccién
de signos y sintomas sugestivos como debilidad, torpeza, dificultad para subir

escaleras, retraso en el desarrollo psicomotor y signo de Gowers positivo.

El signo de Gowers es un indicador temprano de debilidad muscular progresiva.

Este signo se manifiesta cuando un paciente, al intentar ponerse de pie desde

una posicion de decubito prono o sentado, recurre a movimientos
3



compensatorios, como apoyarse con las manos en las rodillas o muslos para

alcanzar la posicion erguida (Figura 2)

La mayor parte recibe el diagndstico
alrededor de los 5 anos. El diagnéstico formal
se realiza mediante una combinacion de
meétodos, que incluyen la evaluacién clinica
de debilidad muscular progresiva,
antecedentes familiares, niveles elevados de
creatina quinasa (CK) en sangre y un estudio

genético mediante muestra sanguinea. (7)

La identificacion temprana de la DMD es
fundamental para comenzar intervenciones
que puedan mejorar la calidad de vida del
paciente y ralentizar la progresion de la

enfermedad.

1.3 Signos y sintomas
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Figura 2: Signo de Gowers positivo.

llustracion realizada por Frank H. Netter

Los sintomas iniciales se basan en un retraso a la hora de alcanzar etapas

habituales del desarrollo motor.

Sintomas iniciales (durante la infancia temprana, 2-5 anos):

- Retraso en el desarrollo motor: dificultad para caminar, correr, subir

escaleras, saltar... Su marcha es insegura y pueden sufrir caidas

habituales con dificultad para levantarse.

- Debilidad muscular: especialmente en

extremidades inferiores.

- Es habitual que presenten un promedio

cognitivo inferior 'y manifestado

especificamente en déficit del lenguaje (8).

de la zona gemelar es un fendmeno
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) . o Figura 3: Pseudohipertrofia
- Pseudohipertrofia: el crecimiento exagerado gemelar en un paciente escolar con

diagndstico de DMD (8).



clasicamente asociado a la DMD (Figura 3).

Sintomas progresivos (infancia tardia y adolescencia):

- Pérdida gradual de la capacidad para caminar: entre los 7 y 12 afos

perderan la autonomia y destreza en la marcha.
- Pérdida de capacidad muscular en extremidades superiores.

- Problemas de conducta: mayor incidencia de comportamiento de espectro

autistico.
- Disfuncién respiratoria.

- Escoliosis y deformidades esqueléticas: la enfermedad causa una mayor

rigidez y contraccidn en las articulaciones.

Sintomas en etapas avanzadas:

- Insuficiencia cardiaca y respiratoria.
- Incapacidad para andar, por lo que dependen del uso de silla de ruedas.

- Pérdida total de la funcion motora y de la autonomia.

1.4 Aspectos psicosociales de la enfermedad

Segun la Organizacion Mundial de la Salud (OMS) (30) las enfermedades
cronicas se caracterizan por su larga duracion y progresion generalmente lenta.
La DMD se asocia con una dependencia, en primer lugar, parcial y
posteriormente, total que no solo influye a los propios pacientes sino también a
sus cuidadores principales, pudiendo desarrollar la llamada sobrecarga del
cuidador, definido como “grado en el cual los cuidadores perciben que la
prestacion de cuidados ha tenido un efecto adverso en su funcionamiento fisico,

emocional, social, financiero y espiritual”.

En la mayoria de los casos, los pacientes con DMD viven junto a su familia. Como
consecuencia, la atencion diaria en la asistencia a las actividades basicas e
instrumentales de la vida diaria la realizan principalmente los cuidadores

familiares. Estos enfrentan una carga tanto fisica como emocional significativa.



Es importante considerar a los cuidadores principales dentro del proceso, puesto
que las personas diagnosticadas de DMD dependen en gran medida de sus
atenciones diarias. Un enfoque integral que incluya tanto al paciente como a sus
cuidadores garantizara un mejor manejo de la enfermedad y una mayor calidad

de vida para ambas partes.

La enfermeria desempefa un papel fundamental a la hora de intervenir en el
bienestar de los cuidadores: es imprescindible brindarles apoyo mediante
educacion sobre el abordaje del paciente y manejo de dispositivos sanitarios,
estrategias para la prevencion del estrés y agotamiento, acceso a redes de

apoyo y seguimiento emocional.

2. Justificacion

La DMD es una entre las 7.000-8.000 enfermedades raras que se conocen hoy
en dia. Sin embargo, se considera la distrofia muscular mas diagnosticada

durante la infancia en Espanfia.

A causa de su baja prevalencia, hay un considerable desconocimiento, tanto a
nivel del entorno sanitario como en el social, sobre como abordar esta

enfermedad.

Dado su caracter degenerativo y gradual, la atencion especializada es
importante para retrasar la progresién de la patologia y para proporcionar a los
pacientes unos cuidados continuos y de calidad. Ademas, la enfermeria también
puede ofrecer acompafiamiento familiar a consecuencia de los cambios que

produce en la vida de los cuidadores.

A pesar del rol que ejerce la enfermeria en las enfermedades pediatricas y
degenerativas, existen todavia dificultades en la formacién de los profesionales

y en la implantacion de protocolos.

El reconocimiento de la enfermeria como parte esencial en la atencion sanitaria
en la DMD contribuira a ofrecer a los pacientes y a su familia una atencion mas

especializada y los cuidados especificos necesarios.
Por todo ello, la importancia de esta investigacion se encuentra en la necesidad
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de recopilar la evidencia cientifica actual con el fin de fortalecer el conocimiento
sobre esta patologia por parte del equipo sanitario, promoviendo un enfoque
centrado en los cuidados enfermeros y permitiendo asi la unificacién de los
cuidados a los pacientes pediatricos diagnosticados de DMD y sus familias,

basado en la evidencia cientifica disponible.

3. Pregunta de investigacion

La elaboracion de la pregunta de investigacion se ha llevado a cabo utilizando el
esquema PICO (Tabla 1). En primer lugar, se ha identificado a la poblacién
implicada o el problema a investigar (P), en este caso corresponde a los
pacientes pediatricos con DMD y su entorno. En segundo lugar, se menciona la
intervencién principal (1), que se trata de los cuidados por parte de los
profesionales enfermeros. En este estudio, no se considera necesaria una
comparacién (C). En ultimo lugar, los resultados esperados (O), que seria la
mejora en la calidad de vida de los pacientes y sus cuidadores durante la

enfermedad.
De esta manera, la pregunta de investigacion formulada seria la siguiente:

¢Qué impacto pueden tener los cuidados de enfermeria en los pacientes
pediatricos diagnosticados de Distrofia Muscular de Duchenne y como

repercuten en la salud biopsicosocial del enfermo y su entorno?

Tabla 1: Componentes esquema PICO. Elaboracién propia

P (Paciente) Pacientes pediatricos diagnosticados de Distrofia

Muscular de Duchenne

| (Intervencion) Cuidados de enfermeria

C (Comparacién) No procede




O (Resultados) Mejora en la calidad de vida del paciente y

cuidadores principales

4. Hipotesis

La aplicacion de cuidados enfermeros orientados y personalizados hacia el
paciente pediatrico con DMD contribuira de manera significativa a la mejora de
su calidad de vida y la de su entorno, favoreciendo su bienestar fisico, emocional

y social.

5. Objetivos
5.1 General

- Revisary resumir la evidencia cientifica disponible acerca de los cuidados

necesarios a los pacientes en edad pediatrica diagnosticados de DMD.
5.2 Especificos
- Identificar los cuidados necesarios en el progreso de la enfermedad.

- Conocer en profundidad la DMD vy la repercusion fisica y mental en el

paciente.

- Analizar el impacto psicosocial del diagnéstico y evolucién de la

enfermedad en la familia del paciente.

- Describir el papel de la enfermeria en la atencion integral tanto a los

pacientes como a sus cuidadores principales.

6. Material y métodos
6.1 Diseiio de la investigacion

La siguiente investigacion se realiza con el fin de dar respuesta a la pregunta de
investigacion anteriormente planteada. Para ello, se ha realizado una revision

sistematica de estudios cientificos publicados. Una vez seleccionados se han
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recogido, interpretado y valorado los datos cientificos obtenidos y se ha seguido
la metodologia propuesta en la declaracién PRISMA 2020 (Preferred Reporting
Items for Systematic reviews and Meta-Analyses) para elaborar una revision

sistematica transparente, completa y precisa.

6.2 Estrategia de busqueda

La busqueda de literatura cientifica se ha realizado desde el 2 de diciembre de
2024 hasta el 27 de febrero de 2025.

Se llevo a cabo la busqueda a partir de las siguientes bases de datos: PubMed,

Dialnet, Scielo, Cochrane y Biblioteca UVa.

En las bases de datos de PubMed y Scielo la busqueda se realizé empleando
los Descriptores en Ciencias de la Salud (DeCS): “distrofia muscular de
Duchenne”, “pediatria”, “enfermeria”, “cuidados de enfermeria”, “cuidados
paliativos” y “cuidador”.

Para garantizar una busqueda exhaustiva se incluy¢ la siguiente combinacién de

descriptores junto con operadores booleanos: “Duchenne muscular dystrophy
AND “Pediatric” AND “Care”.

En las bases de datos donde no era posible utilizar dichos descriptores (Dialnet
y Cochrane), se utilizé la misma secuencia de términos, pero empleados como

palabras clave.

6.3 Estrategias de seleccion

Para la elaboracién del presente trabajo se escogieron articulos relacionados
con los cuidados de enfermeria en pacientes pediatricos con DMD y el apoyo a
sus cuidadores. Una vez realizada la busqueda, se ha tenido en cuenta el titulo,

resumen y lectura de cada articulo.

Inicialmente se definieron unos criterios tanto de inclusion como de exclusion,
reflejados en la Tabla 2, que permitieron aplicar los filtros que delimitaron la

busqueda bibliografica. Se han incluido articulos publicados a partir de 2010,



investigaciones con texto completo disponible, estudios centrados en poblacion

pediatrica diagnosticada de DMD y relacionados con la profesion de enfermeria.

Por otra parte, se han excluido de la revision estudios duplicados, trabajos que

no alcanzan los estandares de calidad cientifica, investigaciones en pacientes

no pediatricos y aquellos centrados mayoritariamente en aspectos patologicos

de la enfermedad.

Tabla 2: Criterios de inclusion y exclusion. Elaboracion propia

Criterios de inclusion

Criterios de exclusion

Articulos publicados entre 2010 y 2025

Investigaciones duplicadas

Publicaciones con texto  completo

disponible

Publicaciones que no cumplen con los

estandares de calidad cientifica

Estudios llevados a cabo con seres

humanos

Investigaciones centradas en poblacion

mayor de 14 afos con DMD

Estudios aplicables a la profesion de

enfermeria

Estudios que se centran exclusivamente

en los aspectos patologicos de la
enfermedad sin abordar los cuidados del

paciente

Tras introducir el algoritmo de busqueda en las distintas bases de datos, se

obtuvieron 468 articulos relacionados con el tema. Tras la lectura de los titulos

de cada uno, se excluyeron un total de 165 por no cumplir con los criterios de

inclusion anteriormente mencionados. Una vez excluidos estos, se ha leido el

resumen de los restantes, eliminando 124 articulos. Finalmente, se ha realizado

una lectura exhaustiva del texto completo, seleccionando 15 articulos.

Dichas fases se pueden ver reflejadas en la Figura 4.
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Articulos obtenidos en
bases de datos

N= 468

s R
Articulos , .
seleccionados en base Articulos excluidos tras

altitulo la lectura del titulo
N=212 N=165
\ J
' N
Articulos Articulos excluidos
seleccionados tras la tras la lectura del
lectura del resumen resumen
N=41 N=124
. »
Articulos Articulos excluidos
ssleccionados tras tras lectura completa
lectura completa
N=26
N=15

Fiqura 4: Diagrama de fluio. Elaboracién propia

6.4 Herramientas para la evaluacion del sesgo

La valoraciéon de la calidad cientifica de los articulos seleccionados se llevo a
cabo en primer lugar realizando una clasificacion en base a los niveles de
evidencia y grados de recomendacion propuestos por el Joanna Briggs Institute
(JBI) (Anexos 1y 2).

Con el objetivo de detectar el sesgo de los estudios observacionales se ha
empleado la guia STROBE (Strengthening the Reporting of Observational
studies in Epidemiology) (Anexo 3).

Del mismo modo se ha aplicado la herramienta de calidad CASPe (Critical
Appraisal Skills Programme en espafiol) para determinar la calidad metodoldgica

de los diferentes tipos de estudios aplicados (Anexo 4).

6.5 Sintesis de la evidencia

Se ha elaborado una tabla resumen con los articulos seleccionados para esta
investigacion, en la que se detallan las siguientes variables: autor/es, afio de
publicacion, pais, disefio metodoldgico, descripcidn de la muestra implicada,
objetivos del estudio y hallazgos mas relevantes (Anexo 5).
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7. Resultados

Segun la revisién de literatura cientifica realizada por A. Nascimiento Osorio y
col., la progresion natural de la DMD ha evolucionado favorablemente en los
ultimos tiempos debido a la implantacion de un tratamiento multidisciplinar
precoz que incluye la administracion de corticoides y un adecuado manejo y
seguimiento respiratorio, nutricional y de la movilidad, estabilizando o

disminuyendo el ritmo de progresion de la enfermedad. (24)

7.1 Manejo de la movilidad

Segun los resultados publicados por Birnkrant et al. (11) un adecuado manejo de
la gestion rehabilitadora ha dado como resultado una prolongacion de la
deambulacion, una menor prevalencia de contractura y deformidad graves,
incluida la escoliosis, y una funcién prolongada en todas las areas de la vida. La
fisioterapia y el tratamiento con glucocorticoides son los pilares en el tratamiento
de la DMD.

A. Nascimento Osorio y col., (24) afirmaron que la pérdida de la marcha ocurre
entre los 12 y 14 afos, lo que facilita la aparicion de complicaciones ortopédicas
como la escoliosis. Respecto a este tema, LoMauro et al., (13) publicaron que el
90% de los niflos con DMD que no reciben tratamiento farmacolégico desarrollan
escoliosis. Esta complicacion afecta a la funcion respiratoria, la postura y
comodidad del paciente. Por este motivo, prolongar la capacidad de caminar en
pacientes con DMD es una de las principales estrategias para retrasar la
aparicion de escoliosis. La principal intervencion farmacolégica en la DMD, los
corticoesteroides, tienen varios efectos sobre los musculos esqueléticos, entre
ellos, destacan la disminucion de la inflamacién, el incremento de la masa
muscular y el retraso del deterioro motor. Esto conlleva a retrasar el deterioro
motor, lo que permite que los pacientes mantengan la deambulacion durante un
periodo de 2 a 3 aflos mas. Se ha demostrado que la terapia farmacologica
mencionada reduce la necesidad de tratamiento quirurgico para la escoliosis en
pacientes con DMD del 90% al 15%.

Como se evidencia en el trabajo de Leiva-Cepas F. y colaboradores (26), con el
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fin de evaluar la capacidad de deambulacioén y la progresion de la enfermedad
respecto al sistema musculoesquelético, se puede utilizar el “Test de la marcha

durante 6 minutos”.

Segun Bever A. etal. (12) la pérdida de la funcion del miembro superior es vivida
por los pacientes con mayor impacto emocional que la pérdida de la marcha y el
consecuente uso de silla de ruedas. Aunque el uso de silla de ruedas puede
mantener una cierta independencia, también conlleva nuevos desafios de

accesibilidad.

La terapia fisica es esencial para mantener la movilidad del paciente durante el
mayor tiempo posible. Los enfermeros podrian colaborar con fisioterapeutas
para desarrollar programas de ejercicio adaptados a las necesidades

individuales de cada paciente (10).

Los autores J. Birnkrant et al (11) sostienen que la terapia rehabilitadora desde
el diagnéstico en adelante tiene beneficios a la hora de prevenir y/o minimizar
las contracturas, la deformidad, la pérdida de funcion fisica y el dolor

musculoesquelético.

7.2 Manejo de la funcion respiratoria_

Segun LoMauro et al. (13) las principales causas que requieren hospitalizacién
en pacientes con DMD son episodios de neumonia e insuficiencia respiratoria
aguda secundaria a una infeccién benigna de las vias respiratorias superiores.
Esto es, en ocasiones, consecuencia de la retencion de secreciones debido a la

incapacidad para toser eficazmente.

Por otra parte, segun indican Birnkrant y colaboradores, a medida que progresa
la enfermedad, la debilidad de los musculos con funcion exhalatoria conlleva a
presentar esfuerzos débiles para toser, lo que las expone a un mayor riesgo de
atelectasia, neumonia, desequilibrio ventilacion — perfusion y posterior
progresion a insuficiencia respiratoria (14). Por tanto, los dispositivos de tos
asistida deben utilizarse una o dos veces al dia como terapia de mantenimiento.

A. Nascimiento Osorio et al. expusieron el alto riesgo de infecciones
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respiratorias, destacando la inclusion de una inmunizacion a patégenos como el
Neumococo y la gripe y en caso de infeccion, contrastaron la importancia del uso
del dispositivo de tos asistida (24). Leiva-Cepas y col., (26) resaltaron la
contraindicacion de la inmunizacién frente a virus vivos atenuados en pacientes

con DMD en tratamiento con altas dosis de corticoides (> 20 mg o 2 mg/kg/dia).

Ademas, segun el trabajo de LoMauro y col., la aparicion de insuficiencia
respiratoria cronica es una complicacion inevitable de la DMD, de hecho, en
dicho estudio se indica que los pacientes que no reciben ventilacion mecanica

fallecen al final de la segunda década de vida (13).

Por otra parte, Zenteno A. et al. (15) han estimado que el 40% de los pacientes
con enfermedades neuromusculares como la DMD presentan trastornos
respiratorios del suefio (TRS), constituyendo la VNI
uno de los pilares del tratamiento sintomatico
(Figura 4).

Del mismo modo, A. Nascimiento Osorio et al. (24)
sefalaron la importancia de realizar estudios de

sueno cuando los valores de la capacidad vital

forzada (CVF) son inferiores al 60% para detectar

Figura 4: Paciente pediatrico
con dispositivo de VNI en

hipoventilacion nocturna y sindromes de apneas

obstructivas del suefio. domicilio (30).

Ademas, J. Birnkrant et al. (14) en su estudio respaldan la importancia de la
presencia continua de enfermeria si el paciente presenta ventilacion externa, ya
que segun los autores la presencia de una enfermera puede reducir

considerablemente el riesgo de complicaciones asociadas a la via respiratoria.

7.3 Manejo nutricional

Al nacimiento, los valores somatométricos en varones con DMD son similares a
los patrones de distribucién estandar, lo que sugiere que la progresion de la

enfermedad podria ser responsable de las alteraciones posteriores (16).

Las tablas de crecimiento no consideran la pérdida progresiva de masa muscular
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que se produce en la evolucion de la DMD, por lo tanto, un peso normal en las
tablas de crecimiento estandar se traduce en una acumulacién de tejido adiposo
(17). Griffiths y Edwars propusieron una tabla de crecimiento especifica para
nifios con DMD que reflejaba la pérdida muscular progresiva, estimada en una

reduccion del 4% al ano.

En 2016, West y colaboradores (18) desarrollaron unas curvas de crecimiento
basadas en una muestra poblacional de pacientes con DMD. Estas curvas
incluyen variables como peso, estatura e indice de masa corporal (IMC). Se llegd
ala conclusion de que los varones con DMD presentan una talla inferior y tienden

a situarse al limite de los valores de peso e IMC.

Tanto la sobrenutricion como la desnutricion son comunes en la DMD (26). La
sobrenutricion es multifactorial debido a la disminucion de las necesidades
caldricas asociadas con la disminucion de la actividad fisica y el gasto energético

en reposo (GER). El sobrepeso conlleva diversas complicaciones. (Tabla 3).

Tabla 3: Tabla que representa la correlacidon entre los factores de riesgo de la
obesidad y las posibles complicaciones asociadas en la DMD. Elaboracién

propia.

Factores de riesgo Complicaciones asociadas

Disminucion de las necesidades caldricas
Disminucion del GER
Pérdida de movilidad

Aumento del apetito a causa de medicacion
(aumento crénico con corticoesteroides
pueden estimular el apetito y la ingesta de
alimentos. Aumentan la resistencia a la
insulina y la predisposicion de padecer

Diabetes Mellitus tipo Il (DM 11). (11, 19)

Acelera la progresion de la enfermedad debido a
la necesidad de emplear una fuerza mayor en

grupos musculares ya débiles. (20)

Aumento de la afectacion respiratoria (26) con

empeoramiento de la funcion pulmonary cardiaca.

Deterioro de las malformaciones esqueléticas con

mayor necesidad de cirugia ortopédica. (19)
Mayor pérdida de autonomia.

Empeora capacidad de cuidadores para movilidad

del paciente. (26)
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L. Bianchi et al. (19) afirman que la forma éptima de prevenir y tratar el
sobrepeso en pacientes con DMD es el control nutricional. Se debe recomendar
una dieta de bajo indice glucémico basada en reducir los azucares simples, el
consumo de carbohidratos complejos, el control del tamafo de las porciones y el
aumento del consumo de fibra y una ingesta adecuada de liquidos con el objetivo
de prevenir el estrefimiento asociado a la afectacion del musculo liso del colon.
Se debe prestar especial atencion a asegurar una ingesta adecuada de liquidos,
calcio y vitamina D, evitando alimentos altos en calorias, pero con escaso

contenido nutricional esencial.

Con relacion al manejo gastrointestinal, Leiva- Cepas F. y col. (26), también
coinciden en que se debe estar alerta ante la aparicion de estrefimiento y en
caso de que apareciese, asegurar una hidratacion e ingesta por parte del

paciente adecuadas.

La evolucion de la enfermedad suele ir acompafiada de un cambio progresivo
desde un estado de obesidad hacia uno de malnutricion. En un estudio realizado
por Mehta el al. (20) en una cohorte de 60 nifios, entre 2 y 12 afos,
diagnosticados con enfermedad musculo degenerativa, se observd una
disminucion del 47% del IMC y la proporcion de casos con desnutricion severa

se incrementd un 15% a lo largo de 3 afios.

A. Nascimiento Osorio y colaboradores (24) expusieron que la disfagia puede
ocasionar pérdida de peso, acentuando la pérdida gradual de la fuerza muscular
respiratoria. Cuando se produce una pérdida de peso sin cambios en la ingesta
se debe de valorar la posibilidad de un mayor gasto energético debido al trabajo

respiratorio para valorar la instauracion de VNI.

De acuerdo con la literatura recopilada por Leiva-Cepas et al. (26), el profesional
de Atencion Primaria (AP) puede ser un excelente recurso a la hora de realizar
un plan de seguimiento y asesoramiento del manejo nutricional y crecimiento de

los pacientes afectados con DMD.
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7.4 Manejo de la salud mental
7.4.1 Aspectos psicosociales del paciente pediatrico con DMD

Gocheva V. et al. (15) en su estudio acerca del ajuste psicosocial de nifios con
DMD vy su relacion con el estrés de los cuidadores, afirman que entre el 15% y
47% de los nifios fueron clasificados “en riesgo” de poseer problemas

emocionales o conductuales.

Di Filippo et al. (21) sostienen que la afectacion mental en pacientes con DMD
fue descrita por el propio Duchenne de Boulogne en 1868. En su estudio, todos
los pacientes mostraban algun tipo de alteracion psicolégica como tendencia al
aislamiento, tendencia a la tristeza, inseguridad y/o ansiedad. El 33,3%
presentaban dificultades en la memoria, en el uso del vocabulario y la
comunicacion. Se estima que entre el 30% y 40% de los pacientes con DMD
presentan retraso mental. Se cree que la deficiencia de distrofina en estructuras
cerebrales involucradas en la regulacion emocional y la memoria puede estar
relacionada. Los nifos con DMD son susceptibles a desarrollar sintomas
depresivos, especialmente alrededor de los 7 afos, cuando toman mayor
consciencia de sus diferencias fisicas respecto a los nifios de su misma edad.

Ademas, se observo una tendencia hacia la tristeza y el retraimiento social.

Segun A. Nascimiento Osorio y col., (24) la DMD puede afectar al Sistema
Nervioso Central (SNC) a través de varias manifestaciones como retraso del
neurodesarrollo, problemas cognitivos y del aprendizaje y una elevacion
considerable de la incidencia de trastornos neuropsiquiatricos del espectro
autista, déficit de atencion e hiperactividad, conductas obsesivo-compulsivas y
trastornos afectivos. En general, la incidencia de estos trastornos en diferentes

cohortes de pacientes oscila entre el 20 y 30%.

Bever A. et al. (12) afirman que los nifos con DMD enfrentan limitaciones a la
hora de participar en actividades sociales y fisicas desde edades tempranas a
causa de la debilidad muscular, fatiga y dolor. Las barreras sociales aumentan
durante la transicion a la adolescencia y el aislamiento social puede agravarse.
Algunos pacientes se adaptan a dichos cambios sociales a través de nuevos

pasatiempos como la lectura, la musica o los videojuegos. La participacion en
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grupos de apoyo con mas iguales con DMD se asocia con un mejor manejo de

las emociones (15).

Tal y como senalan Leiva-Cepas F. y autores (26), considerando que los
pacientes se encuentran en edad pediatrica resulta relevante abordar la
enfermedad también desde la perspectiva escolar, teniendo acceso a la salud
escolar y formando a profesores sobre la identificacion de cambios conductuales

o posibles signos de alarma durante su supervision.

7.4.2 Efectos del cuidado informal: repercusion del rol de cuidador

Se ha descubierto que cuidar a un familiar con DMD esta asociado a un deterioro
de la salud, afectando a la calidad del suefio, niveles elevados de estrés,
reduccion de la estabilidad familiar, mayor riesgo de depresién y/o ansiedad,
deterioro del sistema inmunitario (1), disfuncién sexual e impacto considerable

en la vida laboral y productividad (9).

Landfeldt et al. realizaron un estudio cuyo resultado fue que el 50% de los
cuidadores estudiados (muestra de personas en Alemania, EE. UU, Italia y Reino

Unido) presentaban ansiedad o depresién moderada a extrema.

Gocheva V. et al(15). afirman que el 50% de los cuidadores mostraron niveles
altos de estrés parental. También demostraron que una disminucion del estrés a
través de la participacién en grupos de apoyo se relaciona con un mejor ajuste
psicosocial. La mayoria de los padres expresd sentimientos significativos de
culpa, lo que les impedia afrontar adecuadamente su duelo y apoyar a sus hijos

para que ellos pudieran afrontar el suyo.

En la literatura destacada por A. Nascimiento Osorio et al., se afirmé que el
estrés vivido por los padres con relacion a los problemas psicosociales puede
llegar a superar al estrés relacionado con los aspectos fisicos por lo que el apoyo
emocional puede ser beneficioso tanto para el paciente como para sus

progenitores (24).

Aunque brindar cuidados a un familiar con DMD implica un esfuerzo fisico y

mental considerable, varios estudios también destacan aspectos positivos
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percibidos por los cuidadores. En concreto, Magliano et al. (22) senalaron que el
66% de los cuidadores manifestaron que la experiencia de cuidado ha tenido un
efecto gratificante en sus vidas. Por su parte, Read et al. (23) documentaron que
los hermanos de pacientes con DMD reconocieron una mayor unién familiar,

aprendizaje y madurez como consecuencias positivas del proceso de cuidado.

Landfeldt et al. (9) identificaron una prevalencia mas alta de dolor y cefalea entre
los cuidadores en comparacion con la poblacion general, con un 44% de la

muestra estudiada frente a un 33% respectivamente.

D. Flores et al. (1) realiz6 un estudio evaluando el deterioro psicosocial y la carga
financiera y de salud en familias espafolas que ofrecen servicios de cuidados
informales a un familiar de primer o segundo grado con DMD. En cuanto a la
salud financiera, el 97,2% de las familias percibi6 el cuidado de un paciente con
DMD como una carga economica. De estos hogares, el 22,2 % lo describié como
una carga leve, el 38,9% como moderada y el 36,1% como una carga severa.
Respecto a las repercusiones laborales, el 80,5% de las familias manifestaron
haber experimentado modificaciones en su situacion laboral. Alrededor del
22,2% indic6 que un integrante del nucleo familiar tuvo que abandonar su empleo
para dedicarse al cuidado del hijo, mientras que el 17% sefal6 haber tenido que

cambiar de trabajo por la misma razon.

Los profesionales enfermeros pueden valorar la carga del cuidador a través del
test de Zarit (Zarit Burden Interview) (9), una herramienta que permite evaluar el
nivel de sobrecarga que sienten los cuidadores informales de personas
dependientes. Esta escala evalua el impacto del cuidado en aspectos como:
salud fisica y mental, relaciones sociales o salud financiera. Se trata de un
instrumento Util para detectar cuidadores en riesgo, identificar necesidades
emocionales no tratadas vy justificar intervenciones de apoyo desde enfermeria

comunitaria. (Anexo 9)
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7.5 Contribucion de enfermeria en la atencion integral y coordinada del

paciente con DMD

Como afirman Leiva-Cepas F. y colaboradores (26), la coordinacion entre AP y
los diferentes niveles de atencién: urgencias, atencién hospitalaria y equipos de
cuidados paliativos resulta imprescindible para garantizar la calidad del

seguimiento y atencién de los pacientes con DMD.

De acuerdo con Noritz G. et al (27), los proveedores de AP suelen ser el primer
punto de contacto con el sistema de salud para los pacientes con DMD. Estos
autores afirmaron que el hecho de que los profesionales sanitarios adquieran
conocimientos especificos de la DMD mejora la atencién sanitaria recibida.
Ademas, dichos profesionales pueden identificar necesidades no cubiertas y
vincularlas con recursos, es el caso de adaptaciones en la vivienda, utilizacién
de silla de ruedas o atencién al final de la vida. Montano-Martinez A. y col., (26)
han propuesto la AP como la especialidad idonea a la hora de acompaniar en el
final de la vida a los pacientes con DMD y su familia por su continua presencia
durante el proceso de enfermedad y la posibilidad de conocer con detalle las

circunstancias de este.

8. Discusion

En el presente trabajo, se han expuesto una serie de intervenciones clave que
los profesionales de enfermeria pueden realizar durante la progresion de la DMD,
tanto a pacientes como a cuidadores y teniendo en cuenta tanto la salud fisica,
con el manejo de los sintomas y posibles complicaciones, como la salud

emocional.

Segun la informacién cientifica recopilada (11, 14, 15, 24, 26), se destaca la
importancia del enfoque integral y multidisciplinar en el tratamiento de la
enfermedad como potencial de mejora en la calidad de vida de los pacientes. Se
considera una enfermedad que requiere la coordinacion de diversas disciplinas
y especialidades para su manejo. Sin embargo, es importante destacar que se
requiere una formacion especifica para proporcionar una atencién de alta

calidad, sobre todo en aspectos como la planificacion de cuidados, educacion
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sanitaria, derivacion a recursos comunitarios y comunicacion eficaz.

En cuanto a la salud musculoesquelética, la terapia rehabilitadora en
coordinacion con fisioterapia se considera una base del tratamiento a largo plazo
(9,11). También se relaciona la movilidad con la salud psicoemocional, pues los
pacientes pediatricos pierden gran capacidad de independencia en la
adolescencia y esto se relaciona con pérdida de autoestima, problemas en las
relaciones sociales y reduccion de actividades relacionadas con el ocio
(12,15,21).

Se ha puesto en evidencia la relacion que existe entre un adecuado manejo de
la funcion motora y la capacidad respiratoria de los pacientes. Es decir, la
combinacién de terapias de movilidad y la administracién de farmacos retrasa la
aparicion de escoliosis, complicacion que reduce la capacidad pulmonar del
paciente (13). Esta informacion puede resultar utili a la hora de realizar
prevencion por parte de los profesionales de la enfermeria, aumentando la
capacidad de deambulacién, retrasando la disminucion de la actividad

respiratoria y mejorando el confort diario del paciente.

La insuficiencia respiratoria es una de las causas de muerte mas frecuente en
pacientes con DMD. Es fundamental tener en cuenta la capacidad pulmonary la
fuerza de los musculos respiratorios con el fin de detectar de forma precoz
indicios de fallos respiratorios y, en consecuencia, programar intervenciones
adecuadas que favorezcan la calidad de vida de los pacientes. Por esta razén,
la literatura cientifica (13, 14, 15) coincide en la importancia de la participacion
de enfermeria en el manejo de dispositivos y educacion sanitaria con el resultado
de la disminucién de las dificultades asociadas como neumonias, insuficiencia

respiratoria e infecciones (13, 14).

Se ha determinado que los pacientes con DMD durante los primeros afios de
vida no presentan diferencias frente a sus iguales en relacion con el crecimiento
(16,17). Sin embargo, en las primeras etapas de la enfermedad se expone un
estado de sobrenutricion que avanza a la vez que la propia enfermedad hacia
una desnutricion (11, 17, 19, 20). Dicha deficiencia nutricional puede prevenirse

con un riguroso control de ingestas. En esta materia, se recomienda el trabajo
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de enfermeria realizando controles somatométricos periddicos y participando en

consejos dietéticos.

El abordaje sintomatico relacionado con la salud fisica no es el unico punto que
tratar durante la enfermedad. En cuanto a la salud mental de los pacientes
pediatricos con DMD la evidencia cientifica sostiene que la enfermedad se
relaciona con alteraciones psicologicas y dificultades en el desarrollo neuromotor
(12, 15, 21). El manejo cognitivo y psicosocial es frecuente que no tenga el
abordaje necesario (26). Los grupos de apoyo pueden tener un impacto positivo
en la salud emocional de los pacientes, sin embargo, se encuentra dificultad para
su puesta en marcha ya que se trata de una patologia poco comun. La creacién
de asociaciones sin animo de lucro con el fin de visibilizar la enfermedad puede

ser una oportunidad para la reunion de pacientes y cuidadores.

Los cuidadores informales son los grandes olvidados en el proceso de
enfermedad. A razon de diversos estudios centrados en el papel del cuidador se
ha demostrado la presencia de sobrecarga emocional y altos niveles de estrés
(1,9, 15, 22). Sumado al aspecto psicoldgico se ha identificado una relacién con
el dolor fisico (9) y la estabilidad familiar general (1, 22). A pesar de esto, también

hay cuidadores que han destacado la parte positiva del proceso (22, 23).

El avance mas importante hasta el momento ha sido la reduccion de la
mortalidad debido a prescripcion generalizada de corticoides (1, 9, 11), un mayor
acceso a la ventilacion mecanica (13, 14) y la implementacion de pautas de

atencion especializadas en los sintomas presentes en la enfermedad (26).

Las principales ocupaciones que podria desarrollar enfermeria durante la
enfermedad se resumen en el desarrollo de estrategias efectivas para el manejo
sintomatico, realizacién de educacién sanitaria continua, el ofrecimiento de
apoyo emocional al conjunto familiar, el trabajo con otros profesionales como
médicos, psicologos, fisioterapeutas y trabajadores sociales y la valoracion de

las necesidades a medida que la patologia avanza.

Ademas, con la informacién cientifica adquirida puede afirmarse que la DMD
requiere un abordaje integral desde distintas perspectivas de la profesion de

enfermeria. La atencidon involucra a especialidades como la enfermeria

22



pediatrica, encargada del seguimiento y cuidado en las primeras etapas de la
enfermedad, la enfermeria comunitaria, ejerciendo un papel clave en la
educacién sanitaria y en la posterior transicion de la adolescencia a la adultez y
los cuidados paliativos, necesarios en las fases mas avanzadas, acompafando

y garantizando el bienestar del paciente y su familia.

Aunque el modelo que predomine en las investigaciones cientificas sobre la DMD
sea el médico, es de crucial importancia tener en cuenta el papel de la
enfermeria. De hecho, la enfermeria puede desempeniar un rol esencial con el
fin de ayudar tanto al paciente como a su familia a comprender la progresion de
la enfermedad y las estrategias de manejo de las diversas situaciones debido a
su cercania con el paciente y a que es, normalmente, el profesional sanitario que
se encuentra mas tiempo en contacto con el mismo. En realidad, no debemos
olvidar que gran parte de la atencion sanitaria de una patologia como la DMD se
basa en los cuidados, unos cuidados en constante evolucion y que van
aumentando segun progresa la enfermedad, unos cuidados que son la base de

la profesion de enfermeria.

8.1 Fortalezas

A la hora de realizar esta revision sistematica, una ventaja ha sido la cantidad de
informacion que hay sobre la descripcion de la DMD, lo que me ha permitido
recopilar mucha informacion sobre la patologia, en especial, acerca del
diagnostico, los signos y sintomas y el tratamiento. Otra de las fortalezas
percibida ha sido la informacion obtenida de los cuidadores principales, ya que
esto se encuentran involucrados en diferentes asociaciones sin animo de lucro
como “Duchenne Parent Project Espafia”. Muchos de ellos participan en
estudios con el fin de otorgar visibilidad a la enfermedad y compartir sus

experiencias a cargo de pacientes pediatricos con DMD.
8.2 Limitaciones

A pesar del gran volumen de datos que hay publicado sobre la DMD, la principal

limitacion percibida de este estudio ha sido encontrar estudios que se centren en

la especialidad de enfermeria. Numerosos articulos coinciden en la necesidad
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de un tratamiento multidisciplinar y unos cuidados continuos, pero pocos de ellos
han estudiado la funcién de enfermeria en el proceso degenerativo que conlleva

la enfermedad.

Ademas, no se han encontrado protocolos utilizados en hospitales espafoles
sobre el abordaje de la DMD, por lo que no se conoce con exactitud las
intervenciones ofrecidas desde el Sistema Nacional de Salud (SNS). El hecho
de tratarse de una enfermedad considerada rara provoca un desconocimiento

por parte de los profesionales sanitarios.

También puede afnadirse como restriccion, el hecho de que no se han podido
afiadir articulos que no fuesen gratuitos y tampoco aquellos cuya muestra eran

pacientes que no se encontrasen en edad pediatrica.

8.3 Futuras lineas de investigacion

Con relacion a posibles futuras lineas de investigacion sobre la DMD, es crucial
que continden las investigaciones que tienen como objetivo el desarrollo de
terapias curativas. La busqueda de una cura definitiva y no solo sintomatica es

una prioridad para la comunidad cientifica.

Ademas, es esencial fortalecer la investigaciéon enfermera en el ambito del
cuidado integral. La formacion y realizacion de pautas comunes para los
profesionales de enfermeria es vital para mejorar la calidad de vida de los
pacientes diagnosticados de DMD. Es fundamental que en futuras
investigaciones se enfoquen en destacar los cuidados enfermeros, promoviendo
su participacién en equipos multidisciplinares y aumentando su formacién en el

manejo de los pacientes y sus cuidadores principales.

Integrar la mirada enfermera en las investigaciones futuras supondra avanzar
hacia una atencion mas humanizada y a consolidar el valor de esta profesién en
la DMD, donde la enfermeria no solo complementa a los avances médicos, sino
que participa en el cuidado fisico y emocional, contribuyendo de forma positiva
en la calidad de vida de los pacientes pediatricos con DMD y sus familiares mas

cercanos.
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9. Conclusiones

e La literatura cientifica consultada destaca que la intervencion por parte de
enfermeria permite mejorar el manejo fisico y emocional de los pacientes
y sus cuidadores, asi como facilitar unos cuidados mas humanizados. Es
importante tener en cuenta tanto los cuidados fisicos, como emocionales

y educativos.

e La atencién multidisciplinar es fundamental en el manejo integral de

pacientes pediatricos con DMD.

o El papel de la enfermeria es crucial, tanto en las fases iniciales de la

enfermedad como en el seguimiento continuo.

e Se han identificado cuidados clave en distintos aspectos: movilidad,
funcion respiratoria, nutricion y salud mental. El hecho de que sea una
enfermedad progresiva hace que las necesidades de los pacientes

aumenten a su vez.

e El manejo en la movilidad es un factor clave para ralentizar la progresion
de la enfermedad. La evidencia demuestra que una intervencion temprana
y continua permite preservar la funcionalidad durante mas tiempo vy

prevenir complicaciones fisicas.

e Las complicaciones respiratorias son una de las causas mas frecuentes
de muerte en la DMD, por lo que se deben prevenir y tratar los signos y
sintomas vinculados a ellas. Ademas, es esencial instruir a los cuidadores
informales sobre el uso de dispositivos respiratorios para evitar dichas

complicaciones.

e Laenfermeria puede intervenir a la hora de realizar un control dietético en

el paciente pediatrico con DMD vy realizar educacion alimentaria.

e Los pacientes pediatricos con DMD tienen mayor riesgo a desarrollar

ansiedad, depresion y/o aislamiento social.

e Es fundamental apoyar emocionalmente a los cuidadores principales,

pues son susceptibles de desarrollar una sobrecarga, que perjudique
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tanto al paciente como al nucleo familiar.

Los profesionales de la enfermeria tienen una labor importante de ofrecer
educacion sanitaria, identificar posibles necesidades y acompafar tanto

al paciente como a su familia en el progreso de la enfermedad.

Un seguimiento constante resulta fundamental para detectar precozmente

las complicaciones asociadas a la enfermedad.

La enfermeria puede coordinarse con los diferentes niveles asistenciales
sanitarios y trabajar en coordinacion con los sistemas educativos para
ofrecer una atencion adaptada a las necesidades cambiantes de los

pacientes con DMD.
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11. Anexos

Anexo 1. Grados de recomendacion desarrollados por Joanna Briggs Institude.

Informacion extraida desde el Ministerio de Ciencia, Innovacion y Universidades

del Gobierno de Espaia.

Grado A Grado B
Una recomendacion fuerte Una recomendacion débil para
para una determinada una determinada estrategia de

estrategia de manejo sanitario

cuando:

Estd claro que los efectos

deseables superan a los
efectos indeseables de dicha

estrategia.

Existe evidencia de calidad

adecuada que respalda su uso.

Supone un beneficio o no tiene

impacto en el uso de recursos.

Se han tenido en cuenta los
valores, las preferencias y la

existencia del paciente.

manejo sanitario cuando:

Los efectos deseables parecen
superar a los efectos
indeseables de la estrategia,

aunque esto no es del todo claro.

Existe evidencia que respalda su
uso, aunque puede no ser de

alta calidad.

Supone un beneficio, ningun
impacto o un impacto minimo en

el uso de recursos

Los valores, las preferencias y la
experiencia del paciente pueden
0 no haber sido tenidos en

cuenta.

33




e Anexo 2: Niveles de evidencia del Instituto Joanna Briggs. Extraido del Ministerio

de Ciencia, Innovacion y Universidades del Gobierno de Espana.

Nivel I:

experimentales

Disefos

Nivel 1.a: Revisién sistematica de ensayos controlados aleatorios
(ECA).

Nivel 1.b: Revision sistematica de ECA y otros disefios de estudio

Nivel 1.c: ECA.

Nivel 1.d: Pseudo ECAs.

Nivel |

cuasiexperimentales

Disenos

Nivel 2.a: Revisién sistematica de estudios cuasiexperimentales

Nivel 2.b: Revision sistematica de disenos de estudios

cuasiexperimentales y otros estudios inferiores.

Nivel 2.c: Estudio cuasiexperimental controlado prospectivamente.

Nivel 2.d: Preprueba-posprueba o estudio histérico/retrospectivo

de grupo control.

Nivel |ll:

analiticos-

Disenos

observacionales

Nivel 3.a: Revisién sistematica de cohortes comparables.

Nivel 3.b: Revision sistematica de cohortes comparables y otros

diserios de estudios inferiores.

Nivel 3.c: Estudio de cohortes con grupo de control.

Nivel 3.d: Estudio de caso controlado.

Nivel 3.e: Estudio observacional sin grupo de control.

Nivel 4.a: Revision sistematica de estudios descriptivos.

Nivel 4.b: Estudio transversal.
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Nivel 4.c: Series de casos.

Nivel 4.d: Estudio de caso.

Nivel 5.a: Revision sistematica de opinion de expertos.

Nivel 5.b: Consenso de expertos.

Nivel 5.c: Investigacién comparativa/ opinion de un experto.
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e Anexo 3: Protocolo de lista guia de comprobacion para estudios observacionales

(10).

Titule ¥ resumen Punto Recomendaciin
1 (a) Indigue, en ¢l titule o en el resumen, ¢l disefio del estudio con un término habitwal.
(b) Proporcione en el resumen una sinopsis informativa y equilibrada de lo que se ha hecho y 1o gue se ha encontrado.
Introduccidn
Contextoffundamentos 2 Explique las razones ¥ ol fundamento cientificos de la investgacion.
Objetivos 3 Indique los ohjetivos especificos, incluida cualguicr hipftesis preespecificada.
Métodos
Disefio del estudio 4 Presente al principio del documento los elementos clave del disefio del estudio.
Contexto 5 Drescriba el marce, los lugares y las fechas relevantes, incluido los periodos de reclotamiento, exposicidn, seguimiento
v recogida de datos.
Participantca [ (a) Estudios de cohortes: proporcione los criterios de elegibilidad asi como las fuentes v el método de los participantes.
Especifique los métodos de seguimiento.
Estudios de casos ¥ controles: proporcione los criterios de elegibilidad asi como Las fuentes v el proceso diagndstico de
los casos y ¢l de seleccidn de los controles. Proporcione las razones para la eleccidn de casos v controles.
Estudios transversales: proporcions los criterios de elegibilidad y las fuentes y métodos de seleccidn de los participantes.
(k) Estudios de cohortes: en los estudios aparcados, proporcione los criterios para la formacidn de parcjas v el mimero
de participantes con sin cxposicion.
Estudios de casos y controles. En los estudios apareados, proporcione los criterios para la formacidn de las parejas y el
nimere de controles por cada caso.
Variables 7 Diefina claramente todas la variables, de respuesta, exposiciones, predictoras, confundidoras y modificadoras del efecto.
5i procede proporciones los criterios diagndsticos.
Fuente de datos'medidas #* | Para cada variable de interés: proporciona las fuentes de datos y los detallzs de los métodos de valoracidn (medida).
5i hobiera més de un grupo, especifiqoe la comparabilidad de los procesos de medida.
Segos G Especifique todas las medidas adoptadas para afrontar fuentes potenciales de sesgo.
Tamaiio muestral 10 Expligue cdmo se determing el tamafio moestral.
Variables cuantitativas 11 Explique cémo se trataron las variables cuantitativas en el andlisis. 51 procede, explique qué grupoes de definieron y por qué.
Médosos estadisiticos 12 (a) Especifique todos los métodos estadisticos, incluidos los empleados para controlas los factores de confusidn.
(k) Especifique todos los métodos utilizados para analiza subgrupos e interacciones.
(c) Explique el tratamiento de los datos susentes (missing data)
(d) Estudio de cohories: si procede, explique cdmo se afrontan las pérdidas en el seguimiento.
Estudios de casos ¥ controles: si procede, expligue cdmo se afrontan las pérdidas en el seguimiento.
Estudios transversales: si procede, especifigue cdmo se tiene en cuenta en el andlisis la estrategia de muestres
(e} Describa los andlisis de sensiblilidad.
Resultados
Participantcs 13# (a) Describa el mimero de participantes en cada fase del estudio: por ejemplo: cifras de los participantes potencialmen-
te elegibles, los analizados para ser incluidos, los confirmados elegibles, los incluidos en el estudio, los gue tuvieron
un seguimiento completo y los analizados.
(b) Deescriba las razones de la pérdida de participantes en cada fase.
(c)} Considere ¢l uso de un diagrama de flujo.
Diatos descriptivos 14= (a) Deescriba las caracteristicas de los panticipantes en el estudio (poej,. demogrificas, clinicas, sociales) y la informacidn
sobre las exposiciones v los posibles factores de confusidn.
(k) Indique el nimero de participantes con datos ausentes en cada variable de interés.
(c) Estudios de cohortes: resuma el perindo de seguimiento { p. ¢j. promedio v total).
Diatos de las variables 15* Estudios de cohortes; describa el nimero de eventos resultado, o bien proporcions medias resumen a lo lago del tiempo.
de resultado Estudios de casos y controles: describa el ndmere de participantes en cada categoria de exposicidn, o bien proporciones
medias resumen de exposicidn.
Estudios transversales: describa el nimero de eventos resultado, o bien proporciones medidas resumen.
Resultados principales 16 (a) Proporciones estimaciones no ajustadas y, si procede, ajustadas por factores de confusidn, asi comoe su precisidn (p. ej.
Intervalos de confianza del 95%). Especifique los factores de confusitn por los gue s ajusta y las razones para incluirlos.
(k) 5i categoriza varables continuas, describa los limites de los intervalos,
(c) 5i fuera pertinente, valore acompafiar las estimaciones del riesgo relativo con estimaciones del riesgo absoluto para
un periodo de tiempo relevante.
Oros andlisis 17 Describa otros andlisis efectuados (de subgrupos, interacciones o sensibilidad).
Discusid
Resultados clave 18 Resoma los resultados principales de los objetivos del estudio.
Limitaciones 1% Discuta las limitaciones del estwdio, teniendo en cuenta posibles fuentes de sesgo o de imprecisidn. Razone tanto sobre
la direccidn como sobre la magnitud de cualquier posible sesgo.
Interpretaciin 20 Proporcions una interpretacidn global prudente de los resultados considerando objetivos, limitaciones, multiplicidad de
andlisis, resultades de estudios similares y otras prochas empiricas relevantes.
Generabilidad 21 Discuta la posibilidad de generalizar los resultados (validez externa).
Ora informaciin
Financiacidn 2 Especifique la financiacidn ¢l papel de los patrocinadores del estudio v, 51 procede, del estodio previo en el que basa €]

presente articulo.

36




Anexo 4: Programa de lectura critica CASPe; items de valoracion

Preguntas para realizar una lectura critica de una revision

A: ;Los resultados de la revision son validos?

1 /.Se hizo una revisidon sobre un tema claramente definido?
La poblacién de estudio, la intervencion realizada, los resultados considerados
2 j.Buscaron los autores el tipo de articulos adecuado?
Se dirigen a la pregunta objeto de la revision, tiene un disefio apropiado para la pregunta
3 ;.Crees que estaban incluidos los estudios importantes y pertinentes?
Bases de datos bibliograficas, seguimiento de las referencias...
4 /.Crees que los autores de la revision han hecho suficiente esfuerzo para
valorar la calidad de los estudios incluidos?
5 Si los resultados de los diferentes estudios han sido mezclados para
obtener un resultado “combinado”, jera razonable hacer eso?
B: ;Cuales son los resultados?
6 ;.Cual es el resultado global de la revision?
¢,Cuales son? ; Como estan expresados los resultados?
7 ;.Cual es la precision del resultado?
C: ;Son los resultados aplicables en tu medio?
8 ¢, Se pueden aplicar los resultados en tu medio?
9 ;.Se han considerado todos los resultados importantes para tomar la
decision?
10 ;.Los beneficios merecen la pena frente a los perjuicios y costes?

37




Anexo 5: Tabla de sintesis de articulos. Elaboracion propia

AUTOR/ ANO/ DISENO / MUESTRA OBJETIVOS PRINCIPALES RESULTADOS
PAIiS CLASIFICACION JBI
Flores D vy | Estudio observacional | 36 familias que Medir la carga | Brindar cuidados informales a un paciente con
colaboradores | analitico de corte | cuidaban de economica que | DMD esta asociado a un deterioro de la salud.
(1) transversal pacientes supone el cuidado La evidencia de la carga que tiene la DMD
Espafia NIVEL Il - C pediatricos con informal @ | sobre los cuidadores comprende: sentimientos
2020 DMD en 15 pacientes de culpa, mala calidad del suefio, mayor riesgo
regiones de pediatricos con | de depresion y niveles elevados de estrés.
Espana DMD
Es relevante evaluar periédicamente a los
Identificar factores cuidadores informales como parte de un
clinicos que se enfoque holistico relacionado con la salud
asocian con una Tl
mayor carga en los
cuidadores
Landfeldt E et | Revisidon sistematica de | 21 estudios Revisar la | EI hecho de prestar cuidados informales a un

al. (9)

estudios descrptivos

seleccionados

literatura sobre la

carga del cuidador

paciente pediatrico con DMD se asocia a una

mayor tasa de ansiedad y depresion,
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2018

Suecia, Italia y

Alemania

NIVEL IV - A

provenientes de

15 paises distintos

informal en la
DMD

disminucion de la calidad del sueno, cambios
en el empleo y productividad, disfuncion
niveles elevados de

familiar, estrés,

autoestima reducida y disfuncion sexual.

El cuestionario de Zarit Burden Interview es un

instrumento  vélido para detectar |la
sobrecarga.
Algunos cuidadores experimentan

sentimientos de gratitud en su experiencia.

Birnkrant DJ et
al. (11)

2018

Estados
Unidos, Reino
Unido y

Canada

Revision sistematica

NIVEL IV - A

Revision de 1200
articulos
2006 y 2017

entre

Actualizar las
recomendaciones
de cuidado en Ia

DMD

Abordar

areas de manejo

nuevas

clinico

Se

multidisciplinar.

destaca un modelo de atencidon
Las pruebas genéticas y
medicion de la CK pueden intervenir a la hora
de realizar un diagnostico temprano. Se debe
realizar un seguimiento de la nutricidn,
previniendo la obesidad en fases tempranas y

tratando la desnutricion en fases avanzadas.

Bever A. et al.
(12)

2024

Estudio cualitativo basado

en entrevistas

semiestructuradas

a

19  participantes
(12 cuidadores, 4

nucleos paciente-

Describir impactos
emocionales de
realizar los

cuidados

El uso de dispositivos que pretender ayudar
con el manejo de la movilidad (silla de ruedas)

también presenta nuevos desafios. La pérdida
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Estados pacientes con DMD vy sus | cuidador, 3 informales a un |de la funcion motora de los miembros
Unidos cuidadores pacientes) nino con DMD superiores genera mayor frustracion.
NIVEL Il - C Incluir Los nifos sienten frustracion y tristeza al notar
experiencias  de | la diferencia con sus pares.
pacientes Y| Los cuidadores principales otorgan cuidados
cuidadores fisicos y emocionales.
Las limitaciones fisicas, emocionales vy
sociales tienen un impacto tanto en el paciente
como en su familia.
Las familias experimentan aislamiento social,
pero destacan la fortaleza interior y la union
familiar para afrontar dicho proceso.
LoMauro A. et | Revision sistematica Revision de Proporcionar La VNI reduce la fatiga muscular, hipercapnia
al. (13) literatura cientifica informacion y aumenta la supervivencia hasta la tercera

2015

Italia

NIVEL IV - A

actualizada sobre

la funcién
respiratoria en
pacientes con
DMD

década de vida.

Complicaciones asociadas a el sistema

musculo esquelético como la escoliosis

pueden reducir la capacidad pulmonar.
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La combinacion de terapia farmacoldgica,
dispositivos de ayuda y ventilacion puede

mejorar significativamente la calidad de vida.

Birnkrant DJ et
al. (14)

Revision sistematica

basada en consenso de

Revision de 110

articulos

Actualizar las

guias de manejo

Iniciar asistencia de la tos con el fin de evitar

complicaciones respiratorias y mantener limpia

2018 expertos clinico de la DMD | la via aérea. Dispositivos de asistencia a la tos
en funcién | reducen infecciones y hospitalizaciones.
Estados NWIELY = ratori
Uiides, el respiratona, VNI es uno de los principales pilares del
Uil y manejo cardiaco y tratamiento respiratorio. VNI es la alternativa
Canada salud osea mas util a la traqueostomia.
Gocheva V. et | Estudio observacional | 34 nifios con DMD Evaluar el estado | El 15-47% de los nifios se denominaron “en
al. (15) transversal entre 9y 14 anos. emocional de | riesgo” de padecer problemas emocionales y
2019 NIVEL IV - A 34 cuidadores s G Dhil2) | eEneEeles:
Suiza y Austria Medir el estrés de | EI 50% de los cuidadores principales
los cuidadores presentan niveles altos de estrés.
La participacion en grupos de apoyo se asocio
con la mejora del manejo emocional.
Sarrazin et al. | Estudio retrospectivo | 263 pacientes Describir el | El 30% de los pacientes presentaban tallas
(16) observacional varones con crecimiento fisico | mas bajas que la media.
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2014 NIVEL Il - C diagnostico de y desarrollo | EI 26% tenian dificultades de aprendizaje;

8 Alemania DMD psicomotor de | afectadas la funcion de comprensién vy

pacientes con | comunicacion. Sin embargo, el 57% poseian
DMD un desarrollo cognitivo normal.

9 Griffiths R.D y | Estudio descriptivo | Nifios con DMD Estudiar el control | Se observd una disminucibn de masa
Edwards observacional del peso en los | muscular del 4% al afio desde los 6 hasta los
R.H.T (17) NIVEL IV - C pacientes 17 afios.

Reino Unido pediatricos CON 1 £l control del peso ayuda a evitar la obesidad,
DMD facilitando asi la movilidad de los pacientes.

10 | M2 Luisa | Revision sistematica Literatura Promover un | El tratamiento con corticoesteroides retrasa el
Biachi et al. NIVEL IV - A cientifica enfoque crecimiento en los pacientes pediatricos. La
(19) multidisciplinario enfermeria es responsable de medir
2011 para el manejo | periodicamente la talla, el peso y desarrollo

nutricional de los | puberal de estos pacientes.
Italia, Canada, ,
Reino  Unido, pacientes CON | | a enfermeria debe intervenir tempranamente
SHEs e en el manejo de la nutricion para prevenir el
Urieles riesgo de obesidad y DM II.
Mehta Nilesh | Estudio observacional | 60 nifios  con Estudiar la salud | El 47% de la muestra poseian un deterioro
M. et al (20) retrospectivo diagnostico de nutricional de | significativo en el peso para su edad durante
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2016 NIVEL Il - C enfermedad pacientes un periodo de tiempo de 3 a 4 afios. Durante el
TRIE neurodegenerativa diagnosticados estudio, la malnutricion severa aumentoé de 2%
Urfieles con enfermedad | a 17%.
neurodegenerativa Se recomienda vigilancia nutricional continua y
- Determinar la | un correcto consumo proteico.
prevalencia y
progresion de la
malnutriciéon
Di Filippo T. et | Estudio observacional | 26 nifos varones - Evaluar la | El 15,4% de la muestra tenian un coeficiente
al (21) descriptivo con diagnéstico de presencia de | de inteligencia inferior al promedio.
2012 NIVEL IV -C DMD irastornos Todos los varones presentaban tendencia al
elbe afectivos y de aislamiento, inseguridad, autopercepcion
12 '
personalidad negativa, ansiedad y tendencia a

Analizar relacién
entre la progresion
de la enfermedad
y el desarrollo de
problemas

psicoemocionales

pensamientos depresivos.

Se dificultad

independencia emocional y dependencia de

observo para establecer
las figuras parentales. La sobreproteccion

parental puede agravar el aislamiento social.

43




Nascimiento Revision sistematica | Revision de - Proponer Existen estrategias que permiten retrasar la
Osorio A. et al | basada en  consenso | literatura cientifica recomendaciones | evolucién natural de la enfermedad como la
(24) expertos multidisciplinarias | implementacion de un plan predefinido vy
2018 NIVEL V - A en el manejo del | multidisciplinar.
paciente con DMD , .
Espafia El actual tratamiento de la DMD consiste en el
13 - Unificar criterios | uso de corticoides.
clinicos para | gq requiere un equipo multidisciplinar vy
mejorar la calidad especializado en el manejo de esta patologia,
de vida de los teniendo en cuenta el manejo respiratorio,
RIS cardiaco, musculoesquelético y nutricional.
La instauracion de ventilacion nocturna ha
aumentado significativamente la supervivencia
en la DMD.
F. Leiva —|Revision de literatura | Revision de 33 - Brindar una guia | Es imprescindible la educacién sanitaria en el
Cepas y | cientifica investigaciones actualizada sobre | paciente y sus cuidadores, facilitando el
i’ colaboradores | \vEL IV - A cientificas el manejo de la | proceso de enfermedad.

(26)
Espafa

2021

DMD a
profesionales

sanitarios

Se debe cumplir el calendario vacunal vigente

en el paciente pediatrico con DMD.
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Brindar una adecuada educacion nutricional es
esencial para evitar complicaciones como la

malnutricion o la obesidad.

Se deben valorar complicaciones como
riesgos de caidas, enfermedad respiratoria,
riesgo de broncoaspiraciones o]
complicaciones digestivas/disfagias,
alteraciones nutricionales y del crecimiento,

ademas del manejo psicosocial.

La AP tiene un papel relevante en el proceso
de enfermedad por la transversalidad de esta
especialidad y por la continuidad asistencial

hacia el paciente.

15

Noritz G. et al
(27)
2018

Estados
Unidos, Italia,

Paises Bajos

Revision
basada en

expertos

NIVELV -A

sistematica

consenso

Revision de 43
investigaciones

cientificas

Proporcionar

informacion sobre

el  manejo
pacientes
DMD

de

con

La AP desarrolla un rol importante en la
coordinacion del cuidado, destacando la parte

nutricional y la salud mental.

Se promueve la coordinacidn necesaria entre
los diferentes servicios sanitarios como AP vy
urgencias para mejorar los cuidados clinicos y

la calidad de vida de los pacientes con DMD
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e Anexo 7: Escala para evaluar la carga del cuidador de Zarit. Archivo extraido de

la Universidad Técnica Particular de Loja.

Test sobre la carga del cuidador (Zarit y Zarit)

A continuacién se presenta una lista de afirmaciones, en las cuales se refleja como se sienten, a veces, las
personas que cuidan a otra persona. Después de leer cada afirmacién, debe indicar con qué frecuencia se
siente usted asi: nunca, raramente, algunas veces, bastante a menudo y casi siempre. A la hora de responder
piense que no existen respuestas acertadas o equivocadas, sino tan sélo su experiencia.

Puntuacion:
0-Nunca 1-Raravez 2-Algunasveces 3-Bastantes veces 4-Casisiempre

1 ¢Piensa que su familiar le pide mas ayuda de la que realmente necesita?

2  ;Piensa que debido al tiempo que dedica a su familiar no tiene suficiente tiempo para ud.?

3 iSe sienle_ 'fagobiado por‘inlenta‘r_ compatibilizar el cuidado de su familiar con otras
responsabilidades (trabajo, familia)?

4  ;Siente verglienza por la conducta de su familiar?

5  iSe siente enfadado cuando esta cerca de su familiar?

6 ¢Piensa que el cuidar de su familiar afecta negativamente la relacion que usted tiene con
otros miembros de su familia?

7 iTiene miedo por el futuro de su familiar?

8 ;iPiensa que su familiar depende de Vd.?

9 ;Sesiente tenso cuando esta cerca de su familiar?

10 ¢Piensa gue su salud ha empeorado debido a tener que cuidar de su familiar?

11 ¢Piensa que no tiene tanta intimidad como le gustaria debido al cuidado de su familiar?

12 iPiensa que su vida social se ha visto afectada de manera negativa por tener que cuidar a su familiar?

13 ¢Se siente incomodo por distanciarse de sus amistades debido al cuidado de su familiar?

14 ;Piensa que su familiar le considera a usted la Gnica persona que le puede cuidar?

15 E;Pii_epsa que no tiene suficientes ingresos econdmicos para los gastos de cuidar a su

amiliar, ademas de sus otros gastos?

16 ¢Piensa gue no sera capaz de cuidar a su familiar por mucho mas tiempo?

17 éSiente que ha perdido el control de su vida desde que comenzd la enfermedad de su

18 ¢Desearia poder dejar el cuidado de un familiar a otra persona?

19 ;Se siente indeciso sobre qué hacer con su familiar?

20 ;Piensa que deberia hacer mas por su familiar?

21 ¢Piensa que podria cuidar mejor a su familiar?

22 Globalmente, ;qué grado de "carga" experimenta por el hecho de cuidar a tu familiar?

Total: |
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