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PROLOGO

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) no solo representa uno de los ma-
yores desafios clinicos dentro del ambito de las enfermedades raras, sino tam-
bién uno de los mas profundos aprendizajes sobre la fortaleza humana, la dig-
nidad y la esperanza. Quienes convivimos con esta enfermedad —ya sea desde
la practica sanitaria, la investigacion, el acompafiamiento social o la experiencia
directa de los pacientes y sus familias— sabemos que la DMD obliga a mirar mas

alld del diagnostico: nos invita a comprender a la persona en su totalidad.

Este documento es el fruto de un esfuerzo colectivo que trasciende discipli-
nas. No es Unicamente una guia clinica ni un compendio de estrategias terapéu-
ticas. Es, sobre todo, una llamada a humanizar la atencidén, a integrar ciencia y

compasioén, técnica y escucha, conocimiento y vinculo.

Para los profesionales sanitarios, esta obra ofrece herramientas concretas y ac-
tualizadas para abordar la complejidad de la DMD con rigor y sensibilidad. Pero
también propone una transformacion: pasar de una vision asistencial fragmen-
tada a un modelo de atencidn centrado en la persona, donde cada gesto clinico

es también un acto de humanidad.

Para las familias y los pacientes, este documento quiere ser un faro en me-
dio de la incertidumbre. Aqui encontraran no solo informacion, sino también el
reconocimiento de su experiencia, su lucha cotidiana y su necesidad —legitima y

urgente— de ser escuchados, respetadosy acompanados.

Inspirado en los valores de equidad, dignidad y corresponsabilidad, este modelo
nos recuerda que ningun avance sera completo si no mejora, de forma tangible,
la calidad de vida de quienes viven con Duchenne. Tenemos la responsabilidad
—y también el privilegio— de construir un sistema que no se limite a prolongar la

vida, sino que se esfuerce por hacerla mas vivible, mas plena y mas justa.

Este documento es, en Ultima instancia, una invitacién a todos: profesionales, cui-
dadores, decisores, pacientes y ciudadania. Porque avanzar en el manejo de la
DMD no depende solo del progreso cientifico, sino también de nuestra capaci-

dad colectiva para poner a la persona en el centro de todo lo que hacemos.

Estoy convencido de que, juntos, podemos transformar el cuidado en compromiso y

la investigacion en esperanza.

Dr José Luis Poveda Andrés

Director gerente Hospital Universitario y Politécnico La Fe




1. INTRODUCCION

Las enfermedades neuromusculares suponen un 20 % de las enfermedades raras;
son graves, crénicas y progresivas. Su caracteristica principal es la pérdida progresiva
de fuerza muscular, que afecta a la motricidad, autonomia personal para realizar las
tareascotidianas, respiracion, funcién cardiaca o nutricién,entre otrascomplicaciones.
Dos de las mas prevalentes —la esclerosis lateral amiotréfica (ELA) y las distrofias
musculares— figuran entre las principales causas de discapacidad en Espafa,
presentan un Grado lll de dependencia, también llamado «Gran Dependencia».

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es la distrofia muscular mas frecuente y
grave que se diagnostica durante la infancia. Hoy en dia no tiene tratamiento curativo,
con un prondstico grave y una esperanza de vida significativamente reducida a
la adolescencia o el adulto joven. EI manejo terapéutico es fundamentalmente
sintomatico, basado en medidas protocolizadas con el objetivo de mejorar la
funcionalidad y la calidad de vida de los pacientes, retrasar y tratar complicaciones,
asi como prolongar la supervivencia. En este contexto, es fundamental comprender la
DMD en su totalidad, y abordar no solo los aspectos clinicos, sino también el impacto
integral en la calidad de vida de los pacientes y sus familias, que es devastador.

Desde una perspectiva holistica, la DMD no solo plantea retos médicos, sino también
psicosociales, emocionales y econdmicos. Las familias se enfrentan a una carga
significativa, no solo por el cuidado diario de los pacientes, sino también por la
necesidad de apoyo psicoldgico y financiero. Los pacientes demandan un acceso a
las innovaciones (terapias en fase experimental y acceso temprano a medicamentos
huérfanos), aunque, a pesar de los avances en la investigacion y la medicina, la DMD
sigue siendo una enfermedad incurable, lo que subraya la necesidad urgente de mas
recursos, concienciacioén y apoyo para las personas afectadas.

Para ello, este documento desgrana los aspectos clave relacionados con este objetivo
y plantea, a modo de conclusiones, algunos retos y propuestas para avanzar en un
entendimiento mas profundo de la DMD y en el desarrollo de un modelo asistencial
integrado que permita, a la postre, mejorar la calidad de vida tanto de los pacientes
como de su entorno familiar y afectivo.



2. OBJETIVOS

Los objetivos estratégicos de este documento son los siguientes:

Evaluar la situacion global de la enfermedad mediante un andlisis exhaustivo de
distintos parametros (variables) respecto al manejo actual de los pacientes con la
distrofia muscular de Duchenne y de sus familias, identificando sus necesidades

no solo en el ambito puramente clinico, sino también psicosocial y econdmico.

Presentar de manera clara y concisa los resultados del analisis de las variables
recogidas en el primer objetivo respecto al modelo asistencial existente y que
sirvan como guia a todos los actores involucrados para el futuro desarrollo de un

modelo integral de manejo de la DMD.

Generar conciencia sobre la enfermedad en diferentes niveles y la necesidad de
implementar estrategias efectivas para sensibilizar a la comunidad médica, a las
autoridades y al publico en general acerca de la DMD, subrayando la relevancia de

adoptar un enfoque multidisciplinario.




3. METODOLOGIA

Para el desarrollo de este documento, se siguid el siguiente esquema metodoldgico:

® Creacion de un comité de expertos y de la figura del coordinador para gestionar el

equipo y supervisar el documento derivado de los trabajos realizados.

® Reunidéninicial del comité con el coordinadory los consultores de Edryx Healthcare.
En esta reunion se plantearon los términos para:
- Definir los objetivos estratégicos y el publico objetivo.
- Realizar las oportunas busquedas bibliograficas.
- Establecer las variables principales de analisis para situar el tema:
» Aspectos clinicos
- Aspectos psicosociales
«  Aspectos econémicos

- Descripcion del documento a redactar: extension, estructura y registro.

® Reunioén del coordinador con el redactor médico.

® Confeccion de la propuesta a modo de tabla de contenidos ampliada para valo-

racion del coordinador y el comité.

® Redaccion del primer boceto del informe.

® Valoraciéon/aprobacion/correccion del documento por parte del coordinador y

del comité.

® Maquetaciony edicion del documento final con las correcciones oportunas.



4. ANTECEDENTES Y VISION GLOBAL
DE LA ENFERMEDAD

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad genética recesiva liga-
da al cromosoma X que afecta a uno de cada 5.000 varones nacidos vivos?®. A nivel glo-
bal, su prevalencia es de aproximadamente 2,8 por cada 100.000 habitantes en la po-
blacién general*®, lo que representa alrededor de 1.000 casos en Espafia y unos 12.500
en la Unién Europea, posicionandola como la distrofia muscular mas comun en nifos.

La gran mayoria de pacientes son diagnosticados entre los 3y los 5 afios de edad®.

La DMD, la forma mas comun de distrofia muscular y una de las variantes mas graves’,
se caracteriza por una debilidad muscular progresiva® que comienza en la infancia y
gue sigue su curso de forma gradual, con complicaciones graves que provocan disca-
pacidad, dependencia y muerte prematura. Estas complicaciones aparecen de forma
simultanea o con posterioridad a la atrofia muscular del paciente, que a los 2-3 aflos
de edad comienza a experimentar caidas frecuentes y dificultad para subir escaleras®.
A la pérdida progresiva de la movilidad se suma, con el tiempo, una insuficiencia car-
diacay respiratoria que suele ser la causa de muerte de la mayoria de pacientes entre
la tercera y la cuarta década de vida'®". En ocasiones la enfermedad se asocia a una
alteracion de la funciéon neurocognitiva que afecta el desarrollo intelectual y la calidad

de vida del paciente™

La DMD esta causada por diversas mutaciones en el gen de la distrofina (DMD; locus
Xp21.2)" que ocasionan la ausencia de una proteina subsarcolémica fundamental para
la estabilidad estructural del musculo, lo que provoca una degeneracién muscular es-
pontanea progresiva y su sustitucion por tejido adiposo'“®. Existen variantes alélicas
mas leves, como la distrofia muscular de Becker (DMB), en la que la distrofina esta
reducida, lo que permite mantener la deambulacién mas alla de los 16 afos. También
hay formas intermedias entre la DMD y la DMB, asi como otras variantes que afectan

exclusivamente al corazén o que presentan sintomas leves o son asintomaticas.

La carga econdmica que supone la DMD es un aspecto fundamental a la hora de
medir el impacto global de la enfermedad. Por una parte, la necesidad de equipos
especiales (camas, sillas de ruedas o andadores) y de un amplio espectro de pro-
fesionales de la salud supone un incremento de los costes para la salud publica.
Al mismo tiempo, el hecho de que algun miembro de la familia deba reducir —in-
cluso abandonar— su actividad laboral para cuidar al niflo con DMD, supone una
mayor tensidn econémica para su entorno'®. En este sentido, en 2013, se procesaron
los datos de algunos estudios en paises europeos como Alemania, Italia y el Reino
Unido que pudieron compararse con datos sobre los EE. UU. En Alemania, por ejem-

plo, los costes médicos directos totales oscilaron entre los 4.420 euros para pacien-




tes en la etapa 1y los 68.968 euros para pacientes en la etapa 5, lo que evidencia
gue la carga econédmica se multiplica a medida que progresa la enfermedad. La va-
riacion clave en los costes por unidad asociados con la progresion de la enferme-
dad se relaciona con los costes de la asistencia médica para la etapa 5, que fueron
104,5 veces mas elevados que en la etapa 1, y los costes de manejo respiratorio en
la etapa 5, que fueron 923,7 veces mas elevados que en la etapa 1°. Al comparar es-
tos costes directos entre Alemania, Italia, el Reino Unido y los EE. UU., se observo
gue en este Ultimo los costes eran todavia mayores, especialmente en las catego-
rias donde el gasto es mas elevado. Por ejemplo, el gasto en fisioterapia y terapia
ocupacional en los EE. UU. fue 4,5 veces mayor que en lItalia y en psicologia fue

14,4 veces mayor en los EE. UU. que en Italia o Alemania®.

Aunque los pacientes con DMD suelen perder la deambulacién alrededor de los
13 afos'”, muchas personas con DMD viven hasta los 20, los 30 o incluso los 40 afios en
la actualidad™®”®, Con este aumento en la supervivencia —que también supone costes
econdmicos afadidos (tanto directos como indirectos) a largo plazo®*— surge un nue-
VO conjunto de cuestiones que deben abordarse, relacionadas con la salud mental, el

cuidado psicosocial y la transicion a la adultez.

Todas estas cuestiones estan imbricadas con algunos de los componentes basicos
para la realizacién y felicidad humana, y afectan areas como la educacién, la voca-
cion, el proceso de maduracién, la independencia, las relaciones personales, la salud
emocional y la intimidad. La importancia de estas cuestiones refleja un cambio fun-
damental en el cuidado de la DMD: se reconoce que, ademas de prolongar la vida,
ayudar a las personas a alcanzar la mejor calidad de vida posible es una parte esencial

de la atencién médica.
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5. MANEJO CLINICO MULTIDISCIPLINAR

Para aproximarse a este cambio de paradigma, se
hace necesario que el paciente reciba una atencién
multidisciplinar centrada en su persona. En 2018, el
DMD Care Considerations Working Group publico

en The Lancet Neurology una actualizacion de las

consideraciones sobre la atencion del paciente con
DMD con las principales estrategias diagndsticas y
terapéuticas en las distintas fases de evolucién de
la enfermedad®. En la tabla 1 se presenta un resu-

men de esta actualizacion.

Tabla 1. Manejo multidisciplinar del paciente con DMD a lo largo de las etapas de la enfermedad

Manejo

ETAPA T ETAPA 2: ETAPA 3: ETAPA 4: ETAPA 5:
Al diagnéstico Ambulatoria Ambulatoria No ambulatoria  No ambulatoria
temprana tardia temprana tardia

Neuromuscular

Dirigir el equipo multidisciplinar; asesorar sobre nuevas terapias; proporcionar apoyo
al paciente y a la familia, asi como educacion y asesoramiento genético.

Evaluar la funcion, la fuerza y el rango de movimiento al menos cada

Asegurarse del o
6 meses para definir la etapa de la enfermedad

cumplimiento del

calendario vacunal. Evaluar la necesidad de atencion de otros especialistas.

Comentar el uso de

. Inicio y manejo de glucocorticoides.
glucocorticoides.

Ayudar a
gestionar los
cuidados al final
de la vida.

Derivar a las
portadoras al
cardidlogo.

Rehabilitacién

Realizar evaluaciones multidisciplinarias integrales, incluidas evaluaciones estandarizadas,
al menos cada 6 meses.

Brindar tratamiento directo de fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales y especialistas del
habla y lenguaje, basado en evaluaciones e individualizado para el paciente.

Continuar con todas las medidas anteriores;
proporcionar dispositivos de movilidad, asientos,
dispositivos de bipedestacion asistida y tecnologia
de apoyo; ayudar en la prevencion o manejo del
dolor y las fracturas; buscar financiacion, acceso,

Ayudar en la prevencion de
contracturas o deformidades, el
esfuerzo excesivo y las caidas; promover
la conservacion de energia y el ejercicio
o actividad adecuados; proporcionar
ortesis, equipos y apoyo educativo.

Endocrino

participacion y autorrealizacion en la adultez.

Medir la talla cada 6 meses.

Evaluar el crecimiento no relacionado con la talla cada 6 meses.

Evaluar el estado puberal cada 6 meses a partir de los 9 afos.

Proporcionar educacion familiar e iniciar esteroides en dosis de estrés si
se estan usando glucocorticoides.

Gastrointestinal
y nutricional

Incluir la evaluacion de un dietista-nutricionista en las visitas clinicas (cada 6 meses);
iniciar estrategias de prevencién de la obesidad; monitorizar el sobrepeso y la obesidad,
especialmente durante los periodos de transicion critica.

Evaluar anualmente los niveles de 25-hidroxivitamina D y calcio. Ingesta y suplementos.

Evaluar la disfuncién de la deglucion, el estrefiimiento, la enfermedad
por reflujo gastroesofagico y la gastroparesia cada 6 meses.

Comentar el uso de gastrostomia como parte
de la atencion habitual.

CONTINUA>
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Tabla 1. Manejo multidisciplinar del paciente con DMD a lo largo de las etapas de la enfermedad

Manejo ETAPA 1: ETAPA 2: ETAPA 3: ETAPA 4:
Al diagnéstico Ambulatoria Ambulatoria No ambulatoria
temprana tardia temprana mbulatoria
i tardia
Realizar espirometrias y estudios  Evaluar la funcion respiratoria
del suefo seguln sea necesario. al menos cada 6 meses.
Asegurarse de que las vacunas estén al dia: neumococo y vacuna anual inactivada
de la gripe, COVID-19 .
Iniciar el uso de
Respiratorio reclutamiento de volumen
pulmonar.
Iniciar la tos asistida y la
ventilacién nocturna.
Agregar
ventilacion diurna.
Evaluar la funcion cardiaca al menos una vez al afio,
Evaluarla con mayor frecuencia en caso de sintomas o signos
} Evaluar con EEG y funcion cardiaca rgjevantes; monitorizar arritmias ventriculares
Cardiaco ECG o RMN cardiaca. cada afo; iniciar y fibrilacion atrial.
IECA o IRA a los e : . : o :
10 afies Utilizar intervenciones estandar para la insuficiencia
cardiaca en caso de deterioro de la funcion.
Evaluar con radiografias laterales de la columna vertebral
(pacientes con glucocorticoides: cada 1-2 anos; pacientes
B sin glucocorticoides: cada 2-3 afos).

Salud ésea
Derivar a un experto en salud 6sea al primer signo de fractura
(fractura vertebral de grado | o superior segun Genant, o la primera
fractura de hueso largo).

Evaluar el rango de movimiento al menos cada 6 meses.
L . - Monitorizar la escoliosis cada
Monitorizar la escoliosis cada afo.
6 meses.

Ortopédico Considerar intervencién para
Derivar a cirugia Valorar cirugia en el piey tendén  la posicion del pie en la silla
ortopédica si es de Aquiles para mejorar la marcha  de ruedas; iniciar intervencion
necesario. en determinadas situaciones. con fusion espinal posterior en

situaciones concretas.
Evaluar la salud mental del paciente y de la familia en cada visita a la clinica y brindar apoyo
continuo.
Proporcionar evaluacion/intervenciones neuropsicoldgicas para problemas de aprendizaje,
emocionales y de comportamiento.

Psicosocial Evaluar las necesidades educativas y los recursos disponibles
(programa de educacion individualizado); evaluar las necesidades de
apoyo vocacional para adultos.

Promover la independencia y el desarrollo social apropiados para la
edad.
Esialslecar Planificar las transiciones en cuanto a la atencién
metasy médica, la educacion, el empleo y la vida adulta
Participar en expectativas (alos 13—1Z|+ apos); ?qultcljrlzar ZI p(;ogreso ag mznos
.. conversaciones para la vida una vez al ano; solicitar |a ayuda de un trabajador
Transiciones social o similar para la orientacion y monitorizacion.

optimistas sobre el
futuro.

adulta; evaluar la
preparacion para
la transicion

(a los 12 afos).

paciente.

Proporcionar apoyo durante la transicion y
orientacion anticipando los cambios en la salud del

Fuente: Adaptado de Birnkrant et al.,, 2018, The Lancet Neurology, Part 1.
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DIAGNOSTICO

En el mismo sentido al que nos referiamos en el
punto anterior, una parte crucial en el éxito de un
correcto manejo multidisciplinar es el que con-
cierne al diagnédstico, que se efectda a partir de la
sospecha clinica del pediatra de atencién prima-
ria (AP). Este es el profesional de la salud que, en
primera instancia, se enfrentara a la preocupa-
cion de una familia sobre la debilidad muscular
de su hijoy lo derivara al neurélogo pediatrico, lo
gue podria conducir a un posible diagndstico de
la DMD.

El proceso de diagndstico de la DMD suele ser un ca-
mino complejo para la familia del niflo. Un aspecto
muy importante es el tiempo que transcurre hasta
obtener el diagndstico definitivo, lo cual puede gene-
rar incertidumbre y preocupacion. La edad en la que
se identifica la enfermedad es un factor determinan-
te, ya que no es lo mismo diagnosticar al nifo antes de
que se manifiesten los sintomas motores a ser diag-
nosticado a los 5 0 6 afos, etapa en la que los sintomas,
como las dificultades para correr, la marcha anormal o

el signo de Gowers, comienzan a ser evidentes.

El modoy el lugar en que se transmite el diagnodstico
también tienen un papel fundamental. No es compa-
rable comunicar esta noticia en un entorno tranquilo,
donde los familiares puedan hacer preguntasy sentir-
se respaldados por el profesional médico, a transmitir-
la de manera abrupta, por teléfono o en un pasillo de
un centro médico, donde la falta de privacidad y apo-
yo puede agravar la situacién. Desde la experiencia,
se reconoce que una comunicacién adecuada, en un
ambiente de respeto y contencion, influye de manera
positiva en la aceptacion y el proceso de asimilacion

del diagndstico por parte de la familia.

En la figura 1 presentamos el algoritmo diagnésti-
co propuesto por el DMD Care Considerations Wor-

king Group en The Lancet Neurology en 2018°.

Figura 1. Algoritmo para el diagnéstico de la DMD
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N )
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con DMD

Motores

® Marcha anormal

Pseudohipertrofia de las pantorrillas
Incapacidad para saltar

Disminucion de la resistencia
Disminucion del control de la cabeza al
ser incorporado a posicion de sentado

No motores
® Problemas de
comportamiento
® Retraso cognitivo
® Fallo de medro
0 escaso aumento
de peso

® Dificultad para subir escaleras o
® Pies planos Droblemas. '
® Caidas frecuentes o torpeza de aprgr?d|zaje
® Signo de Gowers al levantarse y atencion
del suelo ® Retraso en
® Retraso en el desarrollo motor grueso el hablao
Hipotonia dificultades de
® |ncapacidad para mantenerse articulacion

al ritmo de sus companeros
Pérdida de habilidades motoras
Dolor muscular o calambres
Marcha de puntillas

Dificultad para correr o trepar

Fuente: Adaptado de Birnkrant et al., 2018, The Lancet
Neurology, Part 1 y Ciafaloni E et al.?°
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TRATAMIENTO

Tratamiento farmacolégico

En las Ultimas décadas, la investigacion en el trata-
miento de la DMD ha sido muy intensa. Se han en-
sayado terapias de salto del exén (exon skipping)
con oligonucleétidos antisentido (nonsense),
moléculas que actUdan sobre el ARN mensajero
(ARNmM) y consiguen saltar la mutacion para que
se continuUe la pauta de lectura y se produzca una
proteina mas corta, pero todavia funcional. Tam-
bién se han desarrollado terapias de reemplaza-
miento genético, donde vectores virales aportan
a la célula la versidn reducida del gen mutado?. La
evidencia sugiere que esta seria la terapia ideal,
con un potencial curativo, pero con el principal
problema de que el gen de la DMD es muy grande
y algunos vectores como los virus adenoasociados
no pueden transportar toda la informacidn, sino
solo parte de ella. Ademas, se plantea el problema
de una posible respuesta inmunitaria del paciente
contra el vector viral que disminuye la efectividad
de la terapia. Se han realizado también investiga-
ciones con terapias de sobreexpresién de la utro-
fina —una proteina que guarda similitudes con la
distrofina— y que experimentalmente compensa
su déficit®, y terapias que tienen como objetivo
disminuir el proceso inflamatorio que se produ-

ce en el musculo por el déficit de distrofina.

Los corticoides tienen un efecto antiinflamatorio
en la fibra muscular. Se empezaron a utilizar en la
década de los 90 y han conseguido retrasar la edad
media de pérdida de la deambulacion de los 9 a los
13 anos, y con ello prolongar la esperanza de vida
de estos pacientes hasta la tercera década de vida®.
Sin embargo, y a pesar de su demostrada eficacia
en el tratamiento de la DMD, el uso prolongado
de corticoides se asocia con una amplia gama de
efectos adversos que pueden afectar significati-

vamente la calidad de vida de los pacientes, por lo
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gue es fundamental encontrar un equilibrio entre
los beneficios terapéuticos y los riesgos potencia-
les mediante una constante monitorizacién del pa-
ciente®. En la figura 2 se presenta la posologia y

dosificacién de la terapia con corticoides®.

Aunque pendiente de financiacion en Espafa, la
vamorolona —un corticosteroide sintético con pro-
piedades «disociativas» que combina efectos anti-
inflamatorios e inmunosupresores al actuar como
agonista parcial del receptor de glucocorticoides,
reduciendo los efectos secundarios tipicos de los
glucocorticoides tradicionales— fue aprobada, en
2023, tanto por la FDA (para pacientes mayores de
2 afos) como por la EMA (para pacientes mayores
de 4). Este farmaco, ademas, actla como un poten-
te antagonista del receptor de mineralocorticoides,

lo que le confiere actividad antimineralocorticoide.

Dentro del grupo de los inhibidores de la histona
deacetilasa (HDAC) estd Givinostat, aprobado por
la FDA en marzo de 2024 para mayores de 6 afos.
Recientemente, ha sido aprobado por la EMA tras la
opinidn positiva de aprobacién condicional del CHMP
para pacientes ambulantes mayores de 6 afios. En
Espafia se encuentra pendiente de financiacion. Gi-
vinostat es el primer tratamiento no esteroideo para
la DMD que ha sido aprobado para su uso inde-
pendientemente de la variante genética especifica
gue subyace a la enfermedad y aborda los procesos
patégenos reduciendo la inflamacion y la pérdida
muscular, lo que retrasa el curso de la enfermedad y

favorece la regeneracion del musculo®.

Tratamientos en investigacién o
pendientes de aprobacién europea

* Eteplirsen, un oligonucleétido antisentido apro-
bado por la FDA—aunque no por la EMA—graciasa
gue mejora los niveles de distrofina, salta el exén 51
en el gen de la distrofinag, lo que ayuda a restaurar la

lectura del gen en algunos casos de DMD (13 %)**.
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Figura 2. Cronograma y dosificacion de la administraciéon de esteroides en el paciente con DMD

Planteamiento inicial
Comentar el uso de esteroides con la familia.

Inicio del régimen de esteroides

Antes de un deterioro fisico significativo.
Después de comentar los efectos secundarios.
Tras una consulta nutricional.

que no los hayan tomado previamente.

Cambios en la dosificacién

® Sjlos efectos secundarios son incontrolables o intolerables:

Reducir la dosis de esteroides en un 25-33 %.
Reevaluar en 1 mes.
Si hay un deterioro funcional:

dosis inicial.
® Reevaluar a los 2-3 meses.

Uso en la etapa no ambulatoria

® Continuar con el uso de esteroides, pero reducir la dosis segun sea necesario para

manejar los efectos secundarios.

® Eltratamiento con esteroides podria ser beneficioso para aquellos pacientes mayores

que no los hayan tomado previamente.

Fuente: Adaptado de Birnkrant et al., 2018, The Lancet Neurology, Part 1.

® En 2023 la FDA aprobd el primer farmaco de re-
emplazamiento genético (Elevidys) para el tra-
tamiento de la DMD en pacientes entre los 4 y
los 5 afios de edad. En julio de 2025, el CHMP de
la EMA emitié una opinidén para no recomendar-
lo para el tratamiento de individuos ambulato-
rios con distrofia muscular de Duchenne (DMD).
Este utiliza un virus adenoasociado como vector
para abordar la causa subyacente de la DMD y
aportar a las células musculares un gen que co-

difica para una forma reducida de la distrofina?.

® ElAtalureno —un farmaco que permite la lectu-
ra ribosémica de codones de parada prematura
en mutaciones sin sentido, transformando pro-
teinas no funcionales en funcionales— se utilizé
durante afos y se autorizé en Espafa en 2017

para tratar la DMD en pacientes ambulantes

El tratamiento con esteroides podria ser beneficioso para aquellos pacientes mayores

Incrementar los esteroides hasta alcanzar la dosis objetivo segun el peso y en funcion de la

mayores de 5 aflos. No obstante, la EMA revocd

su aprobacién en Europa en 2025.

Tratamiento rehabilitador

El buen manejo del tratamiento fisico de la DMD ha
permitido prolongar el tiempo de deambulacion,
disminuir la prevalencia de contracturas severas y
retrasar su aparicién, asi como alargar la funciona-
lidad y participacion de los pacientes en diversas
areas de la vida. El equipo de rehabilitacion que
proporciona este tratamiento incluye profesiona-
les como médicos rehabilitadores, fisioterapeutas,
terapeutas ocupacionales, logopedas y técnicos
ortopédicos, entre otros. En la tabla 2 se presenta
un resumen de los procesos de valoracion y progra-
macioén de intervenciones a lo largo de las distintas

etapas de la enfermedad®.
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Tabla 2. Evaluacioén e intervenciones de rehabilitacién en todas las etapas de la enfermedad para
pacientes con DMD

Evaluacién

Evaluacion multidisciplinaria de rehabilitacion cada 6 meses o con mayor frecuencia si
hay preocupaciones, cambios en el estado o necesidades especificas.

Intervencion

Tratamiento directo

Implementado por fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales y especialistas del habla
y lenguaje; adaptado a las necesidades individuales, la etapa de la enfermedad, la
respuesta a la terapia y la tolerancia; y proporcionado a lo largo de la vida del paciente.

Prevencion
de contracturas
y deformidades

Estiramiento de las estructuras conocidas por estar en riesgo
de contractura y deformidad y de aquellas identificadas por la
evaluacion.

Intervencion ortopédica, férulas, yesos, posicionamiento y equipos:

®  Ortesis de tobillo para estiramiento nocturno; se toleran mejor si
se inician de manera preventiva a una edad temprana.

® Ortesis de tobillo para estiramiento o posicionamiento durante

Estiramientos
preventivos

. el dia en fases no ambulatorias.
diarios en

® Férulas para mufeca o mano para estiramiento de los flexores/
casa 4-6 veces N o
. extensores largos de mufieca y dedos, tipicamente en fases no
por semana;
estiramientos
regulares en
tobillos, rodillas
y caderas;

estiramientos de

ambulatorias.
Yesos seriados, en fases ambulatorias o no ambulatorias.
Dispositivos de pie asistido/pasivo/motorizado, cuando
mantenerse de pie en buena alineacion se vuelve dificil y
si las contracturas no son tan graves como para impedir el
posicionamiento o la tolerancia.

® Ortesis de tobillo y rodilla con articulaciones de rodilla
bloqueadas, para las etapas tardias ambulatorias y no
ambulatorias.

® Asientos personalizados en sillas de ruedas manuales y
motorizadas (asiento sdélido, respaldo sélido, guias de cadera,

mufecas, manos
y cuello mas
tarde si lo indica
la evaluacion.

soportes laterales para el tronco, aductores y reposacabezas).
® Componentes de posicionamiento motorizados en sillas

de ruedas motorizadas (inclinacién, reclinacién, reposapiés

elevables, soporte para pie, y altura de asiento ajustable).

Ejercicio y actividad

Actividad o ejercicio aerébico moderado regular (por ejemplo, nataciéon y ciclismo)
con asistencia segun sea necesario, evitando ejercicio excéntrico y de alta resistencia,
monitoreo para evitar el sobreesfuerzo, respetando la necesidad de descansos y
conservacion de energia, y precaucion respecto a la capacidad reducida para el
ejercicio cardiorrespiratorio y al riesgo de daflo muscular incluso cuando se funcione
bien clinicamente.

Prevencion y manejo
de caidasy fracturas

Minimizar los riesgos
de caidas en todos

Apoyo del fisioterapeuta a la ortopedia en el manejo rapido
de fracturas de huesos largos y rehabilitacién asociada para
los entornos.

mantener la capacidad de deambulacién o postura asistida.

Manejo de diferencias de
aprendizaje, atencion y
procesamiento sensorial

Manejo en colaboracion con el equipo, basado en las preocupaciones y la evaluacion.

Tecnologia de asistencia
Yy equipo adaptativo

Planificacion y educacion con evaluacion, prescripcion, entrenamiento y promocion de
la financiacion.

Participacion

Participacion en todas las areas de la vida apoyada en todas las etapas.

Prevenciéon y manejo
del dolor

Prevencion del dolor y manejo integral, segun sea necesario, a lo largo de la vida.
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SEGUIMIENTO

La edad de la pérdida de la deambulacién es un
predictor clave de la progresién natural de la en-
fermedad, ya que predice las demas pérdidas fun-
cionales. Indica que la degeneracién muscular es
severay es el inicio de las complicaciones respirato-
rias, ortopédicas y cardiacas que causan la muerte

del paciente?.

® Aspectos clinicos. Esesencial realizar evaluacio-
nes regulares (cada 6 meses preferentemente):
balance muscular (MRC), balances articulares,
inspeccién de la caja toracica y raquis, GMWT y
otras pruebas cronometradas, North Star Ambu-
latory Assessment y PULS, pruebas de funcion
pulmonar (escoliosis/capacidad + CVF, satura-
cidén), funcién cardiaca (ecocardiograma y elec-
trocardiograma [ECG]) y tracto gastrointestinal/
nutricional (control del peso) para monitorizar la
progresiéon de la enfermedad y las complicacio-
nes asociadas; y actuar lo antes posible ante los
primeros signos de alerta, como las contracturas

musculares o problemas respiratorios®.

® Aspectos psicosociales. Un seguimiento regu-
lar permite establecer una relaciéon de confianza
entre el paciente, la familia y el equipo médico,
lo que favorece la adherencia al tratamiento y el
bienestar emocional, ademas de brindar un es-
pacio para expresar las preocupaciones y recibir

apoyo emocional.

® Aspectos econémicos. El seguimiento regular
conlleva gastos continuos en consultas, pruebas
diagndsticas y tratamientos, lo que supone una
carga econdmica significativa tanto para el sis-
tema de salud como para las familias; ademas
de que la disponibilidad y el acceso a estos ser-
vicios pueden variar segun la region, afectando
la calidad de la atencién y generando desigual-

dades en el acceso.

MANEJO EN LAS DISTINTAS AREAS
TERAPEUTICAS

Apuntamos aqui algunos aspectos clinicos, psico-
sociales y econdmicos clave particularmente rela-
cionados con el seguimiento y manejo integral de
la DMD en las diversas areas terapéuticas que pue-

den participar en este proceso:
Manejo musculoesquelético

®* Aspectos clinicos. En el manejo musculoes-
guelético de la DMD, el equipo multidisciplinar,
que incluye especialistas en patologia neuro-
muscular, médicos rehabilitadores, fisioterapeu-
tas y cirujanos ortopédicos, debe coordinarse
para promover el mantenimiento de una movili-

dad amplia 'y simétrica.

El uso de dispositivos externos (como ortesis 'y,
con mucha menos frecuencia, bipedestadores)
ayuda a prevenir o reducir contracturas y defor-
midades, al mantener una postura adecuada.
Las ortesis tobillo-pie nocturnas son Utiles en
todas las fases de la enfermedad; mientras que
las drtesis rodilla-tobillo-pie diurnas y, puntual-
mente, los bipedestadores pueden ser espe-
cialmente beneficiosos en el inicio de la etapa
no ambulatoria. Respecto al ejercicio fisico, se
deben evitar ejercicios de alta intensidad y ex-
céntricos. La natacién es un deporte recomen-
dado, asi como los deportes en silla de ruedas

en fases de sedestacion®.

En el momento de la pérdida de la marcha, y
para evitar las complicaciones de la sedesta-
cion permanente, se han disefado programas
de prolongacion de la marcha con értesis largas
ligeras tipo Callipers, que deben implementar-
se cuando el nifo ha dejado de caminar, prefe-
rentemente antes de los tres meses del cese de

la marcha. En este proceso, las deformidades
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del pie equino deben corregirse con una teno-

tomia de Aquiles, seguida de la colocacién de la
ortesis y el reentrenamiento de la marcha con

los Callipers.

En el caso de la escoliosis, es necesario monito-
rizar su evolucion durante el crecimiento y, una
vez alcanzada la madurez esquelética, evaluar la
cirugia de fijacién espinal. La incidencia de la es-
coliosis y la necesidad de cirugia han disminui-
do de forma radical desde el uso del tratamiento

con corticoides.

En la fase no ambulatoria, el terapeuta ocupa-
cional desempena un papel fundamental en el
asesoramiento de los productos de apoyo para
facilitar las transferencias, las actividades de la

vida diaria y la adaptacién del entorno®.

Aspectos psicosociales. Un manejo rehabilita-
dor adecuado facilita a los pacientes participar
en actividades sociales y escolares, lo que es
crucial para su desarrollo emocional y social, y
ayuda a la familia a ajustarse a los cambios, con
el apoyo emocional y educativo necesario para
comprender cdmo manejar al paciente en cada
fase de la enfermedad. La importancia del apo-
yo psicolégico en pacientes con fracturas, in-
tervenciones quirlrgicas y otros procedimien-
tos médicos es fundamental para garantizar
una adecuada recuperacion fisica y emocional.
En la mayoria de los casos, cuando la persona
debe retomar la marcha, aparecen sentimien-
tos como el miedo y el dolor (a veces, irracional),
gue pueden dificultar el proceso de rehabilita-
cién y frenar los avances. El apoyo psicoldgico
no solo contribuye a que el paciente gestione
estas emociones, sino que también desempe-
fAa un papel clave en el acompafamiento de
los familiares. Con frecuencia, los familiares ex-
perimentan una carga emocional negativa mas

intensa, ya que perciben los cambios fisicos

como sefales del avance de la patologia, lo que
genera preocupacion y angustia. Por ello, brin-
dar contencidén y orientacién tanto al paciente
como a su entorno familiar resulta esencial para
favorecer una adaptaciéon positiva a las nuevas
circunstancias y promover el bienestar general

durante todo el proceso.

Aspectos econdémicos. El avance del deterioro
musculoesquelético conlleva un elevado cos-
te econdmico para las familias, derivado de la
necesidad de realizar adaptaciones en las vi-
viendas y vehiculos que permitan garantizar la
accesibilidad y la seguridad de la persona afec-
tada. Ademas, la adquisicidén de dispositivos de
asistencia (como sillas de ruedas, drtesis, gruas
o0 camas articuladas) y las adaptaciones de la vi-
vienda pueden ser costosas y los seguros de sa-
lud no las suelen cubrir integramente. Ademas,
los gastos en fisioterapia y rehabilitacion en los
casos que no estan cubiertos por la seguridad
social representan una carga considerable a lar-
go plazo, especialmente cuando se requieren

multiples sesiones semanales'®.

Manejo respiratorio

Aspectos clinicos. Las complicaciones respi-
ratorias son la causa principal de morbilidad
y mortalidad en personas con DMD, lo que
incluye fatiga de los musculos respiratorios,
mal manejo de secreciones, atelectasias, neu-
monia e insuficiencia respiratoria. Sin el tra-
tamiento adecuado, los pacientes corren el
riesgo de presentar disnea severa, hospitaliza-
ciones prolongadas por atelectasias o neumo-
nias, e incluso llegar a fallecer por una insufi-

ciencia respiratoria®.

Para un manejo 6ptimo de estas complicacio-
nes, es preceptivo anticipar su aparicion me-

diante una adecuada monitorizacién de la fun-
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cidon muscular respiratoria y el uso oportuno de
técnicas como las maniobras de reclutamiento
alveolar, la tos asistida, la ventilacion nocturna
asistida y, en etapas avanzadas, la ventilacion
asistida diurna. Estas terapias fundamentales
pueden reducir las complicaciones respiratorias,
mejorar la calidad de vida y prolongar la super-
vivencia. Generalmente, se recomienda que los
pacientes utilicen estas terapias esenciales an-
tes de los 18-21 afos, coincidiendo con su tran-
sicion de la atencidn pediatrica a la respiratoria

para adultos®.

Un manejo adecuado requiere un enfoque
multidisciplinar que involucre médicos, fisiote-
rapeutas y cuidadores en el hogar, para reali-
zar pruebas de funcién pulmonar, estudios del
suefo e implementar técnicas como el recluta-
miento alveolar, la tos asistida manual y mecani-
ca, la ventilacion no invasiva y, en algunos casos,
la ventilaciéon invasiva mediante traqueostomia.
Estas decisiones deben tomarse considerando
el resto de comorbilidades. Algunas investiga-
ciones recientes recomiendan umbrales mas
altos de funcién pulmonar para iniciar interven-
ciones de tos y ventilacion asistida, a diferencia
de las guias del 2018. Este enfoque busca un uso
mas temprano y preventivo de estas terapias,
con la posibilidad de beneficiar a pacientes mas
jovenes, mejorando su calidad de vida y prolon-

gando su supervivencia®.

Aspectos psicosociales. Las dificultades respi-
ratorias afectan la capacidad del paciente para
participar en actividades cotidianas, lo que pue-
de generar ansiedad y depresion. Por ello, es
fundamental educar a las familias para que re-
conozcan los signos de complicaciones respira-
torias y aprendan el uso de dispositivos de asis-
tencia, lo que las empodera y reduce su miedo.
Las dificultades respiratorias no solo afectan la

capacidad del paciente para participar en activi-

dades cotidianas, sino que el uso del respirador
en si, el ruido constante, las salidas de casa y las
miradas indiscretas pueden generar sentimien-
tos de incomodidad, vergUenza o frustracion.
Estos factores pueden repercutir negativamente
en el proceso de adaptaciéon a la nueva realidad y
dificultar la gestion de la enfermedad, afectar el
clima familiar e incluso propiciar el aislamiento
social y la aparicién de trastornos a nivel men-
tal. Por esta razdn, es fundamental trabajar a
nivel psicolégico cada cambio que la persona
deba afrontar en cada etapa de transicién, y
facilitar asi una mejor adaptacion y calidad de

vida.

Aspectos econémicos. La atencién respiratoria,
que incluye hospitalizaciones por infecciones,
tratamientos farmacoldgicos y equipos de so-
porte, puede ser costosa y recurrente; y los gas-
tos asociados no siempre los cubre por comple-
to la seguridad social o los seguros de salud, lo
gue representa una carga financiera significati-

va para las familias.

Manejo endocrino

Aspectos clinicos. Las complicaciones endocri-
nas asociadas ala DMDy su tratamiento incluyen
el crecimiento deficiente, la pubertad tardia y la
insuficiencia suprarrenal. Los objetivos del cui-
dado endocrino son monitorizar el crecimientoy
desarrollo, identificar y diagnosticar deficiencias
hormonales, administrar terapias de reemplazo
hormonal cuando sea necesario y prevenir crisis
suprarrenales que puedan poner en peligro la
vida. Aungue se han publicado algunos articulos
y revisiones basados en la opinién de expertos,
existen pocos datos sobre la seguridad y eficacia
de la terapia con hormona del crecimiento y tes-
tosterona en personas con DMD. En las Guias Eu-
ropeas de 2018 se presentan recomendaciones

de manejo basadas en la evidencia y la experien-
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cia obtenida del uso de estas terapias en otras

enfermedades, adaptadas especificamente para
la DMD?.

Aspectos psicosociales. Las complicaciones
endocrinas, como el retraso en el desarrollo
durante la pubertad, pueden tener un impac-
to significativo en la autoestima y el desarro-
llo psicosocial de los pacientes, especialmente
durante la adolescencia, una etapa clave para
la identidad personal. Ademas, la insuficiencia
suprarrenal, derivada del tratamiento con cor-
ticosteroides, puede generar estrés adicional
en las familias, debido a la necesidad de moni-
toreo constante y manejo preventivo. La aten-
cion psicosocial debe incluir apoyo psicolégico
para el paciente y su entorno familiar, estrate-
gias para promover una percepcion positiva
del cuerpo y programas educativos sobre los
tratamientos endocrinos. Asi se ayuda a reducir
la ansiedad asociada al manejo médico y se fo-
menta una mejor adaptacion a los desafios de
la enfermedad.

Aspectos econémicos. Los costes asociados
incluyen la monitorizacién constante del creci-
mientoy desarrollo, las pruebas diagndsticas, los
tratamientos hormonales en algunos casos y el
uso de hormonas de crecimiento o testosterona.
Estos se suman a los gastos de otros tratamien-
tos necesarios para la DMD, como la fisioterapia,
los dispositivos de movilidad y la atencidn res-
piratoria. Ademas, el impacto de la enfermedad
en los ingresos familiares, debido a la necesidad
de que uno o mas cuidadores reduzcan su jor-
nada laboral para proporcionar cuidados, incre-

menta la carga econdmica.

Manejo gastrointestinal y nutricional
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Aspectos clinicos. Las complicaciones gas-

trointestinales o nutricionales pueden incluir

un aumento o pérdida de peso, desequilibrios
dietéticos o de nutrientes, desequilibrio de li-
quidos, baja densidad dsea, dificultades para
tragar y contracturas mandibulares. El trata-
miento con glucocorticoides, la disminucion
del gasto energético y la inmovilidad son al-
gunos de los factores que contribuyen a estas
complicaciones. Estos desequilibrios nutricio-
nales pueden afectar negativamente el sistema

respiratorio, musculoesquelético y cardiaco®.

El manejo nutricional en la DMD tiene como
objetivo prevenir la problematica asociada a
estos desequilibrios mediante una monitoriza-
ciéon regular del peso y el crecimiento, ademas
de promover una dieta equilibrada rica en ca-
lorias, proteinas, liquidos, calcio y vitamina D.
Para este proceso es esencial contar con la asis-
tencia, ya desde el diagnéstico, de un dietista/
nutricionista experimentado, e intensificar la
monitorizacién durante cambios significati-
vos de peso. Asimismo, se debe consultar a
fisioterapeutas para que prescriban ejercicios
seguros y efectivos para evitar el sobrepeso y
especialistas como el logopeda para manejar la
disfagia, asi como gastroenterdélogos para tra-
tar el estreAimiento, el reflujo y la posible nece-

sidad de gastrostomia®.

Aspectos psicosociales. Los problemas nu-
tricionales en pacientes con DMD pueden ge-
nerar tensiones familiares, ya que los padres
deben dedicar tiempo adicional a la prepa-
racion de las comidas y el control de la die-
ta, tareas que pueden ser causa de un mayor
estrés. Ademas, las dificultades para comer
pueden afectar la socializacién del paciente,
ya que puede sentirse excluido de activida-
des sociales que involucren alimentos, lo que
afecta negativamente las dindmicas familia-
res, asi como las interacciones sociales del

paciente.



Con la pérdida de movilidad, pueden surgir pro-
blemas gastrointestinales como la acumulaciéon
de gases, lo cual dificulta considerablemente el
dia a dia del paciente al provocar dolor y males-
tar generalizado. En muchas ocasiones, estos
sintomas pueden confundirse con manifesta-
ciones de ansiedad o incluso con problemas
cardiacos, lo que afade preocupacion tanto al
paciente como a su entorno. Ademas, resulta
complicado identificar la causa especifica de
estos problemas, como el tipo de alimentacion,
y deshacerse de ellos, lo que requiere una aten-
cion cuidadosa y multidisciplinar para mejorar

el bienestar del afectado.

Aspectos econémicos. Los costes asociados
con la alimentacién en pacientes con DMD pue-
den aumentar significativamente debido a la
necesidad de dietas especificas o suplementos
nutricionales. Ademsds, el acceso a servicios es-
pecializados, como consultas con nutricionistas
o dietistas, puede estar limitado si no estan ade-
cuadamente cubiertos por los seguros médicos,
lo que dificulta recibir una atencién nutricional

adecuada.

Manejo cardiaco

Aspectos clinicos. En Espafia, las recomendacio-
nes terapéuticas se determinan en funcién del
grado de insuficiencia cardiaca (IC) y de las prue-
bas complementarias realizadas segun las pautas
propuestas por la Sociedad Espafiola de Cardiolo-
gia Pediatrica, adaptadas segun la clasificacion de
IC del American College of Cardiology y la Ameri-
can Heart Association, y basadas en las recomen-
daciones de la International Society for Heart and
Lung Transplantation, asi como en las publicadas

por A. Fayssoil et al?8.

En cada estadio existe riesgo de iniciar una mio-

cardiopatia con diferentes grados de insuficien-
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cia cardiaca y fibrosis miocardica, y existe tam-
bién riesgo de presentar arritmias. En cuanto a
la IC, debe monitorizarse, con la frecuencia que
se requiera segun el caso y el estadio, el estado
cardiolégico, sea sintomatico o no, mediante eco-
cardiografia, electrocardiograma, Holter cardiaco
24 h, resonancia magnética cardiaca y biomar-
cadores, valorando los distintos aspectos de la
funcién cardiaca —dilatacion de cavidades, alte-
racion global o segmentaria de la contractilidad,
etc—y los trastornos del ritmo cardiaco. A partir
de los hallazgos de las pruebas complementa-
rias y/o de los sintomas referidos se pueden reco-
mendar tratamientos especificos. Estas opciones
terapéuticas incluyen inhibidores de la enzima
convertidora de la angiotensina (IECA), inhibido-
res combinados de la neprilisinay del receptor de
la angiotensina, betabloqueantes y antagonistas
de los receptores de mineralocorticoides (ARM)
en las dos primeras etapas con las opciones tera-
péuticas de intensificar el tratamiento diurético
y valorar asociar otros farmacos para la IC en el
estadio Ill. Para estadios de IC avanzada (propios
del estadio IV) o descompensada (disnea, ede-
mas, etc.), o cuando exista una refractariedad al
tratamiento convencional, es posible usar ino-
trépicos intravenosos, dispositivos de asisten-
cia ventricular (DAV) e incluso, individualizando
cada caso, valorar un trasplante cardiaco. El uso
de ventilacidén no invasiva, cuando esté indicado,
puede mejorar los sintomas de IC. La indicacion
y uso de antiarritmicos es similar a pacientes que

no presentan DMD?%*,

Aspectos psicosociales. Las complicaciones
cardiacas pueden aumentar la ansiedad en pa-
cientes y familias, dado el impacto que estas, y
los tratamientos que de ellas se derivan, tienen
en la calidad de vida (implante de DAV o tras-
plante). Para mitigar estas circunstancias, las fa-
milias pueden beneficiarse de grupos de apoyo

qgue aborden los desafios emocionales asocia-
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dos con el manejo de problemas cardiacos en el

contexto de la DMD.

Aspectos econémicos. Los costes de moni-
torizaciéon y las implicaciones de salud a largo
plazo pueden generar una importante carga
financiera para las familias, dadas las limitacio-
nes del Sistema Nacional de Salud y los costes
de contratacién de seguros de salud y la medi-
cina privada. Las pruebas cardiolégicas y los tra-
tamientos necesarios para las complicaciones
cardiacas asociadas, como hospitalizaciones o
intervenciones quirdrgicas, elevan significativa-
mente los gastos médicos, lo que afecta tanto al

nivel econdmico como a la estabilidad familiar.

Manejo cognitivo y psicosocial
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Aspectos clinicos. Con independencia del de-
sarrollo motor de los nifios, algunos estudios de
neuroimagen han identificado anomalias en la
materia gris y blanca en areas corticales y sub-
corticales. Sin embargo, estas anomalias son ge-
neralizadasy dependen de los genes implicados
en cada subtipo de distrofia muscular. Las inves-
tigaciones actuales se centran cada vez mas en
las manifestaciones del sistema nervioso central
(SNC), particularmente en los sintomas cogni-
tivos, conductuales y psiquidtricos asociados,
como ansiedad y depresidén?, que pueden afec-
tar al normal desarrollo del aprendizaje. Los pa-
cientes con DMD tienen con mayor frecuencia
trastornos del espectro autista (TEA) y trastornos
del déficit de atencidon e hiperactividad®****?, Se
ha observado el posible papel prominente del
cerebelo en la cognicién*, dada la compleja
funciéon de las vias de proyeccién desde este a
la corteza prefrontal, que involucra estructuras

tanto corticales como subcorticales®™.

Para minimizar las consecuencias de los déficits

cognitivos, se debe realizar una monitorizacién

constante de las variables cognitivas (baterias
Bayley-Il, Nepsy-II, ENI, etc.) relacionadas con la
memoria, la dominancia manual, visioespacia-
les, ejecutivas, etc.,, mediante las pruebas perti-
nentes segun la etapa de la enfermedad, y valo-
rar las puntuaciones obtenidas en las pruebasy

escalas correspondientes’.

Aspectos psicosociales. La DMD tiene un im-
pacto significativo en el desarrollo emocional y la
inclusién social de los pacientes. Esta condicién
puede afectar la autoestima y el bienestar emo-
cional, por lo que el acceso a terapias psicoldgicas
es fundamental para abordar problemas emocio-
nales asociados. Ademas, el apoyo para participar
en actividades sociales y recreativas —como el
deporte adaptado— es crucial, ya que estas expe-
riencias pueden mejorar tanto la calidad de vida
como las habilidades sociales de los pacientes, y

promover su integraciéon en la sociedad.

Aspectos econémicos. Los costes asociados a
la atencién en salud mental, como las consultas
con psicoélogos y terapeutas, pueden represen-
tar un gasto considerable para las familias, es-
pecialmente si se considera que la cobertura de
estos servicios varia ampliamente. Ademas, la
educacion adaptativa para pacientes con nece-
sidades especiales suele requerir recursos adi-
cionales, mas alla de la atencién sanitaria, lo que
incrementa aln mas la carga financiera que en-

frentan las familias.

Diagndstico y asesoramiento genético

Aspectos clinicos. El asesoramiento genético
en la DMD es fundamental para identificar a las
portadoras de una mutacién, aunque es impor-
tante considerar que un tercio de las madres de
hijos afectados no son portadoras, lo que impli-
ca un riesgo minimo de transmision. Sin embar-

go, existe la posibilidad de mosaicismo germi-
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nal, que puede causar mutaciones inesperadas
en los 6vulos de mujeres aparentemente no
portadoras. Por ello, y para garantizar una pre-
vencion segura, se recomienda realizar estudios
prenatales o preimplantacionales en todas las
madres. Ademas, estas pruebas genéticas no
solo permiten identificar a las portadoras, sino
que también proporcionan informacion clinica
crucial para determinar la variacién genética
responsable de la enfermedad en cada caso, lo
gue resulta clave para evaluar la elegibilidad de
los pacientes en ensayos clinicos dirigidos a fu-

turas terapias para mutaciones especificas®.

Aproximadamente el 70 % de las personas con
DMD presentan una delecién o duplicaciéon de
uno o varios exones en el gen de la distrofina,
por lo que la prueba de deteccién de delecio-
nes y duplicaciones en este gen suele ser el
primer analisis confirmatorio. Estas pruebas se
realizan preferentemente mediante amplifica-
cion de sondas dependiente de ligaciéon mul-
tiple (MLPA) o mediante arrays de hibridacién
gendémica comparativa, ya que el uso de PCR
multiple solo permite identificar deleciones. La
identificacion de los limites de una mutaciéon
por deleciéon o duplicacidén mediante MLPA o
arrays de hibridaciéon puede determinar si se
espera que la mutacién conserve o interrumpa
el marco de lectura. Si las pruebas de delecién
o duplicacioén resultan negativas, se debe reali-
zar una secuenciaciéon genética para identificar
el resto de las mutaciones asociadas a la DMD
(aproximadamente el 25-30 %), como mutacio-
nes puntuales (honsense o missense), peque-
fas deleciones y pequefas duplicaciones o
inserciones, las cuales pueden ser detectadas
mediante tecnologias de secuenciaciéon de

nueva generacion®.

Aspectos psicosociales. Recibir un diagnosti-

co de DMD puede ser devastador para las fa-

milias, pero el asesoramiento genético ofrece
apoyo emocional y orientacion que son de gran
importancia para la gestiéon emocional de este
diagnostico, ademads de que permite la planifi-
cacion de futuros embarazos y tomar decisiones
informadas sobre su salud reproductiva. Esto es
realmente relevante cuando una mujer recibe el
diagnostico de ser portadora de la enfermedad,
puesto que su plan de vida cambia drasticamen-
te. A partir de ese momento, debe someterse a
las revisiones médicas pertinentes y asimilar que
sintomas como el cansancio y el malestar fisico
tienen una explicacién concreta. Ademas, debe
gestionar una compleja gama de sentimientos,
como la culpa, la impotencia y la incertidumbre,
gue hasta entonces no existian. Por esta razodn,
es fundamental que el diagndstico de portabili-
dad se comunique de manera calida, empatica
y teniendo en cuenta el proceso emocional que
atraviesa la persona. No hay que olvidar que, al
mismo tiempo, esta mujer estara viviendo un
duelo relacionado con el diagndstico de su fami-

liar cercano, ya sea un hijo, hermano o nieto.

®* Aspectos econémicos. Las pruebas genéticas
pueden ser costosas tanto para la sanidad pu-
blica como para los seguros de salud en aque-
llas regiones donde la sanidad privada ayuda en
gran medida a paliar la saturacion de la asisten-

cia publica.

Transiciones

La transicién es un proceso que abarca aspectos
médicos, psicolégicos y sociales. Implica un cam-
bio en la relacién y las decisiones que toma el pa-
ciente; se pasa de una medicina centrada en el
nino, donde las decisiones se toman con sus fami-
liares, a una medicina orientada al adulto, donde el
paciente es el protagonista y toma sus propias de-
cisiones, responsabilizandose de su enfermedad y

de su autocuidado®.
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Los pacientes con DMD necesitan apoyo psicolo-

gico y orientacion para enfrentarse a las distintas
transiciones que deberan experimentar a lo largo
de suvida, especialmente durante el paso de la ado-
lescencia a la adultez. En esta etapa, que es cuando
suele buscarse mayor independencia, las personas
con DMD se enfrentan a desafios adicionales, de-
bido a sus crecientes necesidades de atencidon mé-
dica y dependencia fisica para actividades diarias.
Esto puede dificultar el desarrollo de su proyecto
vital. Ademas, los recursos esenciales, como los
econdémicos, los equipos y los cuidadores, suelen
ser limitados, dificiles de identificar o complicados
de obtener, lo que aumenta los retos durante este
proceso de transicidon. Una gestidon adecuada de los
distintos componentes de este proceso es nece-
saria tanto desde el punto de vista de los tiempos
como de los recursos, asi como la coordinacion de
estos a partir de las necesidades que van surgien-
do a medida que el paciente pasa por las distintas
etapas de la vida, incluidas las que tienen caracter
psicosocial como la relacién con otros, las activida-

des ludicas grupales, la vida sexual, etc.®.

Es fundamental llevar a cabo una planificacién pre-
via antes de que llegue el momento de la transi-
cién, por lo que estos temas deben abordarse de

manera progresiva desde etapas anteriores. Ade-
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mas, resulta imprescindible que la persona afecta-
da esté en el centro de las decisiones y se respete
siempre su autonomia en el proceso. Esto cobra es-
pecial relevancia debido a que, en otros ambitos de
su vida, como la autonomia fisica, no puede ejercer
ese control, por lo que involucrarla en la toma de
decisiones contribuye a preservar su dignidad y a

fomentar su bienestar emocional.

Es también esencial que el profesional médico
adapte su trato a la edad de la persona con DMD
y evite comentarios infantiles cuando se trata de
adolescentes o adultos. Durante las transiciones
de pediatria a medicina de adultos, es esencial
gue el profesional se dirija directamente a la per-
sona afectada, respetando su rol y evitando cen-
trar la conversacion Unicamente en los familiares.
Asimismo, es importante fomentar la autonomia
de la persona desde etapas tempranas, como en
los servicios infantiles, para que pueda asumir un
papel activo en su cuidado y la toma de decisiones

a medida que crece.

En la figura 3 se presenta un resumen de los
principales componentes que tanto pacientes
como familias deberan gestionar alrededor del
adolescente con DMD en su camino hacia la
edad adulta®.
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Figura 3. Aspectos a tratar durante la planificacién de las transiciones que el adulto joven con DMD

debe afrontar

Vivienda
® Evaluar opciones de vivienda
\ (hogar familiar u otro lugar).
Relaciones con los demas ® Adaptar el hogar para mejorar
® Desarrollar habilidades la accesibilidad y la seguridad. Transporte
para relacionarse con ® Utilizar mobiliario adaptado O Premeves B condluesidn

otros y gestionar asuntos
personales (por ejemplo, \
eventos sociales o citas).

®  Trabajar hacia el nivel
deseado de autonomia e
independencia.

tecnolégicamente.

independiente con
modificaciones en el
vehiculo.

® Modificar los vehiculos
de la familia.

® Buscar opciones de
transporte publico

accesible.

ADULTO

Educacién o empleo

® Planificar pronto una
vocacion futura.

® Considerar las clases en
linea frente a las clases
presenciales.

® Buscar programas uni-
versitarios para estudian-
tes con discapacidades.

® Acceder a recursos de
planificacion laboral o
voluntariados.

Actividades de la vida diaria o
® Explorar opciones de

financiacion y beneficios para

la atencién sanitaria.

JOVEN CON DMD

Atencion médica

® Realizar la transicion de
atencion pediatrica a
atencion para adultos.

® Pasar de interacciones

centradas en la familia a

interacciones centradas

en el paciente.

Hablar sobre los cambios

relacionados con la edad

asociados a la atencion

sanitaria.

® Aprender a contratar y ensefar O EveEluar e fecesidEd
asistentes personalesy de un poder notarial
cuidadores.

® Garantizar el descanso para los

duradero para garantizar
la atencion sanitaria.

cuidadores familiares.

® Considerar la necesidad de
tutela o curatela.

Fuente: Adaptado de Birnkrant et al.,, 2018, The Lancet Neurology, Part 3.

OTROS MODELOS DE MANEJO:
EL PROTOCOLO FRANCES

En el ano 2012, la Sociedad Francesa de Neurope-
diatria desarrollé el Protocolo Nacional de Diagnos-
ticoy Cuidados (PNDC) a partir de un analisis critico
de la literatura mediante el «<Método de elaboraciéon
de un protocolo nacional» para las enfermedades
raras que publicé la Haute autorité de santé con el
objetivo de ofrecer a los profesionales sanitarios de
Francia una guia con instrucciones precisas para el

o6ptimo manejo y cuidados del paciente con DMD.

Este protocolo contempla en su primer punto una
evaluacién inicial, con el objetivo de establecer un
diagndstico, evaluar el grado de deterioro motor,
respiratorio y cognitivo del paciente para estable-

cer el tratamiento.

A continuacién, el protocolo describe con preci-
sidn las distintas fases y etapas de la enfermedad
y los pormenores de su seguimiento con las prue-
bas e intervenciones pertinentes, desde los test
genéticos hasta la fase paliativa, pasando por una

descripcion de los profesionales que deben inte-
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grar el equipo multidisciplinar que trate al pacien-

te con DMD y le haga un seguimiento. En el fondo,
sigue basicamente las instrucciones y parametros
indicados en las guias europeas de 2018, pero con
un formato muy bien estructurado —precisamen-
te a modo de protocolo— que resulta muy claro y
conciso, y que da un paso mas a otros documentos
como el Consenso de la SEN, por lo relevante de su

practicidad*.

PAPEL DE ATENCION PRIMARIA,
PEDIATRIA Y URGENCIAS

El pediatra de AP es el primer profesional médico
en escuchar la preocupacién de una familia sobre
la debilidad muscular de su hijo e iniciar el proceso
que lleva al diagndstico de la DMD. Un nifo con
hipotonia y un nivel elevado de creatina quinasa
en suero debe ser remitido a un especialista en
enfermedades neuromusculares. La posibilidad
de un diagndstico de DMD debe comunicarse
de manera directa, pero compasiva, teniendo en
cuenta que estas primeras conversaciones mé-
dicas suelen establecer el tono de como los pa-
cientes y sus familias reaccionaran ante la infor-
macion durante todo el proceso diagndstico. En
este primer nivel asistencial, deberia establecerse
una relacion sélida y de confianza con la familia
afectada, lo que puede proporcionar una fuente
de estabilidad y apoyo muy necesaria a medida
gue los pacientes interactlan con una serie de
meédicos especialistas. Tanto el médico de AP
como el pediatra también deben estar al tanto de
las importantes mejoras en la supervivencia que
se han logrado con el manejo contemporaneo de
la DMD, para que no se presente a la familia una
vision excesivamente pesimista sobre el prondsti-

co del nino®*®.

Dado que la enfermedad se diagnostica mayor-

mente durante los primeros afos de la infancia,
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entre los 3 y los 5 afos® es muy importante que
haya un nivel adecuado de concienciacion social
respecto a la importancia y la influencia negativa
de la enfermedad entre la poblacidn en general.
Tanto pediatras como médicos de AP deberian
explicar a las familias cudles son los principales
signos y sintomas iniciales en la fase ambulatoria
temprana y tardia:

® Dificultades en la marcha

® Caidas frecuentes

® Dificultad para subir escaleras

® Dificultad para levantarse del suelo

® Tendencia a caminar de puntillas

Una vez diagnosticada la DMD, el neurdlogo
pediatrico asume un papel fundamental en la
coordinacién del equipo multidisciplinario que
maneja al paciente. Esto incluye neurdlogos, re-
habilitadores, cardidlogos, neumadlogos y espe-
cialistas en salud mental. La atencién primaria
actla como nexo de unidn entre los diferentes
especialistas y vela por que el paciente reciba un
manejo integrado y eficiente de todas las com-
plicaciones de la enfermedad®. Los pediatras
y médicos de familia tienen la responsabilidad
de monitorizar continuamente la salud general
del paciente, gestionando los problemas comu-
nes, como infecciones respiratorias o problemas
cardiacos, y coordinandose con los especialistas
para ajustar el tratamiento segun la progresion
de la enfermedad. También deben ser sensibles
a las necesidades cambiantes de los pacientes,
especialmente en términos de cuidados paliati-
vos y decisiones dificiles en las etapas avanzadas

de la enfermedad.

Un tercer ambito donde un manejo éptimo del
paciente con DMD cobra gran importancia es el
de la atencién en urgencias, ya que no siempre
los profesionales de este ambito hospitalario tie-
nen experiencia en la atencidn de estos pacien-

tes. Para proporcionar la atencién adecuada y
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gue esta sea lo mas beneficiosa para el pacien- rojas de silicona «<SOS» que mediante un cédigo
te, los profesionales de la salud en este espacio QR permiten al médico acceder a la informaciéon
asistencial necesitan conocimientos sélidos en del paciente.

aspectos relevantes muy especificos propios del

manejo de la DMD en urgencias®. Duchenne Pa- En la tabla 3 se presentan ordenados los aspec-
rent Project Espafia (DPPE) proporciona —aun- tos clave en funcién del area con la que estan
gue su uso no se ha generalizado— unas pulseras relacionados®.

Tabla 3. Aspectos clave relacionados con la atencion en urgencias de pacientes con DMD

Directrices avanzadas, historia clinica y contactos

® Determinar si existen restricciones sobre la resucitacion.

® Solicitar los resultados de las pruebas basales, incluidos los resultados del electrocardiograma.

® Obtener una breve historia clinica con enfoque en el estado respiratorio y cardiaco basal, incluidos
el uso de dispositivos y medicamentos relevantes.

® Determinar si el paciente esta siendo tratado con terapia esteroidea crénica.

® Ponerse en contacto con el especialista en enfermedades neuromusculares del paciente si procede.

Problemas respiratorios

® Preguntar sobre sintomas respiratorios y el equipo del que dispone en casa.

® Monitorizar los niveles de saturacion de oxigeno en sangre (SpO,) mediante pulsioximetria, incluso
una hipoxemia leve (SpO, <95 % en aire ambiente) es motivo de preocupacion; realizar un analisis
de gases en sangre si es necesario.

® Tratar con ventilacién no invasiva y aplicaciéon frecuente de un dispositivo de asistencia para la tos
(o tos asistida manualmente si el dispositivo no esta disponible); usar el equipo en casa del paciente
cuando esté disponible.

® Obtener una radiografia portatil de térax.

® Consultar tempranamente con un terapeuta respiratorio y un médico especialista en respiracion.

Problemas cardiacos

® Preguntar sobre sintomas cardiacos.

® Monitorizar la frecuenciay el ritmo cardiaco.

® Obtener un electrocardiograma (generalmente es andmalo y se pueden esperar ondas Q) y una
radiografia portatil de torax.

® Medir los niveles de péptido natriurético tipo B o troponina |, 0 ambos, segun sea necesario.

® Considerar la posible insuficiencia cardiaca, insuficiencia cardiaca congestiva y arritmias.

® Obtener un ecocardiograma cuando sea necesario.

® Consultar tempranamente con un cardidlogo.
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Tabla 3. Aspectos clave relacionados con la atencién en urgencias de pacientes con DMD

Problemas endocrinos

Determinar si es necesario un tratamiento con dosis de esteroides por estrés.

Para insuficiencia suprarrenal critica, administrar hidrocortisona intravenosa o intramuscular:
50 mg para ninos <2 afos; 100 mg para nifos =2 aflos y adultos.

En situaciones menos criticas, consultar el Protocolo de esteroides PJ Nicholoff.

Consultar tempranamente con un endocrinélogo.

Problemas ortopédicos

Evaluar la presencia de fracturas en huesos largos o vértebras segun corresponda.

Revisar precauciones criticas relacionadas con la sedacién y la anestesia si es aplicable.
Considerar el sindrome de embolia grasa si el individuo tiene disnea o alteracién del estado
mental.

Consultar tempranamente con un especialista ortopédico.

Disposicion después del alta de urgencias

Tener en cuenta que la mayoria de los pacientes necesitaran ser ingresados en el hospital (por
ejemplo, para iniciar o intensificar la terapia respiratoria o cardiaca o para manejar fracturas).
Al inicio del proceso, coordinar el traslado de emergencia —con el personal adecuado— hacia un

centro especializado en el cuidado de pacientes con distrofia muscular de Duchenne, en coope-

racion con el especialista neuromuscular del paciente.

Fuente: Adaptado de Birnkrant et al., 2018, The Lancet Neurology, Part 3.

PAPEL DE LAS ASOCIACIONES
DE PACIENTES

La estructura y los objetivos de los servicios propor-
cionados por las asociaciones de pacientes los de-
terminan las politicas de salud publica, que en la
Unidén Europea se consolidaron entre 2000 y 2004
para proteger los derechos de las personas con en-
fermedades raras. En Espafa, se presentd en 2009
una estrategia nacional destinada a adaptar las
acciones sanitarias a las necesidades de estos pa-
cientes y mejorar el seguimiento de su implemen-

tacidn. Las organizaciones de apoyo para personas
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con enfermedades raras, como la DMD, son funda-
mentales para visibilizar estas condiciones y se con-
sideran una prioridad de salud publica en Europa.
Asimismo, EUROPLAN lidera iniciativas para pro-
mover la investigacion en este ambito y fomentar

la recopilacion de datos sobre estas patologias®.

Estas organizaciones se convirtieron en una red
que, entre otros objetivos, busca difundir conoci-
miento entre el publico para mejorar la compren-
sion actual de dichas enfermedades. También
han desempenado un papel clave en la mejora

de la atencién y la investigacidon sobre enferme-
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dades raras, ya que propusieron una estrategia
conjunta y una serie de acciones para garantizar
gue se satisfagan las necesidades de los pacien-

tes y sus familias®.

En el caso concreto de la DMD, las asociaciones de
pacientes desempefian un papel fundamental de
apoyo y proteccidon para las familias, ayudando a
reducir tanto el impacto psicolégico como el eco-
ndémico de la enfermedad, ya que, ademas de los
costes econdmicos, esta patologia tiene un impac-

to emocional significativo en los familiares®.

En esta linea, el Duchenne Parent Project Espa-
fa (DPPE) representa un apoyo esencial al siste-
ma sanitario espafol, ya que este no cubre todas
las necesidades de los pacientes. La organizaciéon
proporciona soporte psicosocial a las familias afec-
tadas por las distrofias musculares de Duchenne y
Becker, abordando de manera integral sus necesi-

dades emocionales y sociales.

Desempefia un papel fundamental como agente
social en la defensa de los derechos y en la participa-
cién en politicas publicas, con el objetivo de garan-
tizar un acceso equitativo a una atencién sanitaria
completa, de calidad, personalizada y centrada en la

salud fisica, emocional y social de los pacientes.

El DPPE ofrece servicios profesionales de informa-
cién, asesoramiento juridico y apoyo psicoldgico,
con la finalidad de mejorar la calidad de vida de los
afectados y sus familias. Estos servicios facilitan la
aceptacion de la patologia, la adaptacién a los de-
safios que esta implica, y proporcionan formacién
e informacidn para una mejor gestion de la enfer-
medad y sus consecuencias en diferentes ambitos

de la vida.

Cuenta también con un registro de pacientes diag-
nosticados con distrofia muscular de Duchenne/

Becker y mujeres portadoras que viven en Espanfa.

Este registro tiene como objetivo apoyar a médicos,
investigadores y companfias biofarmacéuticas en el
desarrollo de nuevos ensayos clinicos y tratamien-
tos innovadores que contribuyan al avance cientifi-

co en la lucha contra estas patologias.

Ademas, el DPPE colabora activamente en proyec-
tos de investigacion y estudios clinicos, promovien-
do la participaciéon de los pacientes, identificando
areas de investigacion prioritarias desde su pers-
pectiva y contribuyendo a la difusién de los resul-

tados obtenidos.

CALIDAD DE VIDA DE AFECTADOS
Y CUIDADORES

Hay evidencias suficientes en la literatura como
para afirmar que la DMD afecta la calidad de vida
(QoL) de las personas, tanto de pacientes como
de familiares o cuidadores®®. En general, su me-
dicién se ha realizado utilizando distintos instru-
mentos genéricos existentes, medidas especificas
para ciertos aspectos de la QoL (como ansiedad o
depresién) o indicadores clinicos como referencia
indirecta. Los instrumentos mas comunes que se
han utilizado han sido tradicionalmente el Cues-
tionario de calidad de vida pediatrica (PedsQL, por
sus siglas en inglés), el formulario 36 corto (SF-36) y
la medicién de calidad de vida de la Organizacién
Mundial de la Salud (WHOQol). Hay que destacar
gue cuando se ha medido la calidad de vida desde
la perspectiva de los cuidadores, su percepcién ha
sido normalmente peor que la de los propios pa-

cientes con DMD.

Mas alld de estas consideraciones, cabe sefalar
que factores como la edad, la cultura y el contex-
to son aspectos clave a la hora de entender las
distintas percepciones sobre la calidad de vida de
los nifos y adolescentes que padecen este tras-

torno neuromuscular®.
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6. LA HUMANIZACION EN EL PACIENTE CON DMD

La humanizacién de la asistencia sanitaria en pa-
cientes con DMD representa un pilar fundamental
para abordar los multiples retos que plantea esta
compleja enfermedad. Esta patologia genética
progresiva no solo afecta el sistema muscular, sino
que con el tiempo compromete multiples sistemas
organicos, como el respiratorio, el cardiaco y el di-
gestivo, asi como afecta negativamente aspectos
emocionales y cognitivos de la vida cotidiana del
paciente. Esta progresion, junto con la mejora en
los tratamientos que ha aumentado significativa-
mente la supervivencia hasta la edad adulta, plan-
tea desafios Unicos tanto para los pacientes como
para sus familias y el sistema de salud. En este con-
texto, la atencién humanizada exige una mirada in-
tegral que abarque no solo el manejo clinico, sino
también las dimensiones éticas, emocionales y so-

ciales del cuidado.

El tratamiento de la DMD requiere la intervencion
de un equipo multidisciplinar que coordine de
manera efectiva la atencion en diferentes areas: es-
pecialistas en neurologia, cardiologia, neumologia,
rehabilitacidén, nutricién y psicologia, entre otros.
Este enfoque colaborativo debe centrarse en ga-
rantizar la calidad de vida del paciente y la familia,
priorizando la prevencién y el manejo de las com-
plicaciones asociadas al deterioro progresivo de sus
funciones fisicas. Sin embargo, para que este mode-
lo sea verdaderamente humanizado, es crucial que
los profesionales no se limiten a abordar los aspectos
biomédicos de la enfermedad, sino que también se
enfogquen en construir una relacién empatica con el
paciente y su entorno, respetando sus valores, prefe-

rencias y circunstancias individuales.
El entorno afectivo del paciente, compuesto por

su familia y cuidadores, también desempefia un

papel esencial en el manejo diario de la enferme-
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dad, aunque se enfrenta a una carga emocional,
econdmica y social considerable. La humanizacion
implica reconocer y atender estas necesidades me-
diante el apoyo psicosocial, la educacién sobre la
evolucion de la enfermedad y la creacion de redes
de apoyo que ayuden a mitigar el aislamiento y el
estrés asociados al cuidado continuo. Ademas, el
acompafamiento emocional del paciente debe in-
cluir un enfoque ético que promueva su dignidad,
independencia y participacion activa en la toma de
decisiones sobre su tratamiento, incluso en las eta-

pas mas avanzadas de la enfermedad.

Asimismo, el hecho de que la supervivencia en la
DMD haya aumentado hasta la adultez introduce
nuevas dimensiones éticas y clinicas. Los pacientes
adultos se enfrentan a un deterioro significativo
en su capacidad funcional, lo que requiere adapta-
ciones constantes en sus planes de atencién y un
enfoque holistico que integre aspectos paliativos y
rehabilitadores. Este aumento de la esperanza de
vida resalta la necesidad de planificar a largo plazo,
y garantizar no solo el acceso a los avances terapéu-
ticos, sino también a una infraestructura sanitaria y
social capaz de sostener la calidad de vida en etapas

avanzadas.

Desde un punto de vista ético, la humanizacién de
la atencioén sanitaria en la DMD también implica la
equidad en el acceso a los recursos, tratamientos
innovadores y cuidados especializados. Esto es es-
pecialmente relevante en el manejo de enferme-
dades raras, donde los costes y la disponibilidad
de terapias avanzadas suelen representar barreras
significativas. Ademas, es fundamental fomentar la
sensibilidad hacia las implicaciones psicosociales
de la enfermedad, abordando el estigma, la exclu-
sion y los prejuicios que aun pueden enfrentar los

pacientes y sus familias.
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Por ultimo, la atencién humanizada exige un
enfoque holistico que considere al paciente como
un ser integral, cuyas necesidades abarcan no solo
su dimension fisica, sino también la emocional, es-
piritual y social. Este enfoque debe reflejarse en la
formacién continua de los profesionales de la salud,

promoviendo habilidades de comunicaciéon, empa-

7. CONCLUSIONES

tia y respeto por la diversidad cultural y personal. La
DMD, como enfermedad que transforma profunda-
mente la vida del paciente y su entorno, nos recuerda
la importancia de situar a la persona en el centro del
cuidado, reconociendo que, mas alla de los retos bio-
meédicos, la dignidad y el bienestar humano deben

ser siempre el eje de toda intervencion sanitaria.

A partir de los objetivos planteados en el docu-
mento y los datos observados en el analisis de los
aspectos clave implicados en estos objetivos, se
pueden extraer las siguientes conclusiones res-
pecto al manejo integral de la distrofia muscular

de Duchenne:

1. Centrarse en un enfoque multidisciplinarioy
asistencial integrado que dé respuesta a una
enfermedad degenerativa crénica compleja
como es la DMD, mediante un modelo asis-
tencial que mejore la atencién integral de la

persona.

2. Facilitar el diagnéstico precoz a través de la
implementacion de programas de cribado en
atencién primaria ante retrasos del desarrollo
motor, para reducir el tiempo de diagndstico,
homogeneizar y agilizar el proceso de atencién

al establecer un procedimiento comun.

3. Marcar una ruta asistencial, con la estandariza-
cién de los abordajes de seguimiento multidis-
ciplinar, para garantizar el seguimiento sistema-
tico y homogéneo para todos los pacientes con

DMD de forma equitativa.

4. Mejorar la calidad de vida de los pacientes,

brindandoles a ellos y a sus familias apoyo, para

preservar la autonomia del paciente el mayor
tiempo posible, previniendo o ralentizando la
evolucién de la discapacidad, mejorando la ca-
lidad de vida general, a través de planes adap-
tados a las necesidades especificas del paciente
afecto de una enfermedad de baja prevalencia
y su familia a lo largo de todas las etapas de la

enfermedad.

5. Mejorar la accesibilidad, comodidad y hu-
manizacién de los espacios de los centros
sanitarios, favoreciendo la integracién de la
oferta asistencial con la participacién mul-
tidisciplinar en un mismo espacio fisico o
virtual de todos los profesionales implicados
en la atencién, asi como el acogimiento de los

pacientes y familias.

6. Incorporar cédigos éticos y estandares de
humanizacién en la gestion sanitaria no es
solo necesario, sino imprescindible para me-
jorar la calidad de la atencidén sanitaria in-
tegral del paciente con DMD. Este enfoque
debe considerar al paciente como un ser
multidimensional, abordando sus necesi-
dades fisicas, emocionales, sociales y espiri-
tuales, y garantizando siempre su dignidad y
bienestar a través de una atencién empatica

y personalizada.
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7. Asegurar la transicion de pacientes pediatricos

30

a adultos, mediante un proceso gradual, a través
de visitas conjuntas y facilitando informacién

desde la adolescencia.

Realizar registros, monitorizar la actividad
realizada y la calidad del proceso, incluido el
apoyo al desarrollo de la investigacion relaciona-

da con este campo.

Desarrollar la investigacion traslacional que
permita profundizar en el conocimiento de las

bases biolégicas de la enfermedad y buscar

10.

1.

nuevas y mejores opciones diagnosticas, tera-

péuticas e, incluso, preventivas.

Potenciar la docencia y la difusién del cono-
cimiento entre los profesionales y también en-
tre los pacientes, de forma directa o a través del

apoyo a las asociaciones.

Optimizar el modelo de redes de atencién sa-
nitaria multinivel actual. Establecer relacion en-
tre los distintos centros de la comunidad, reforzar
la conexién con primaria, trabajar con asociacio-

nes de familias, industria y sociedades cientificas.
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