El estudio de la distrofia muscular de
Duchenne: mas alla del angulo médico

The study of Duchenne muscular dystrophy: beyond the medical angle

Resumen

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad neuromuscular here-
ditaria y degenerativa que afecta a uno por cada 3500 a 6000 varones recién naci-
dos. Se ha estudiado principalmente desde una perspectiva médica. Se realizé una
revision narrativa con el objetivo de analizar algunos estudios que abordan la DMD
desde una perspectiva psicosocial, incluidos los temas de interés, dénde, quién y
como se ha estudiado, ademas de qué modelos de la discapacidad subyacen a
los estudios. El desgaste de los cuidadores y la afectacion en la calidad de vida de
personas con DMD son los temas mas estudiados, el uso de metodologias cuanti-
tativas las mas comunes, y el modelo biopsicosocial el mas presente. La mayoria de
los estudios se realizaron en paises del primer mundo. Aun es limitada la literatura
que alude a un modelo social, pero logra vislumbrarse ya la necesidad de ampliar
el abordaje de la DMD.
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Abtract

Duchenne muscular dystrophy (DMD) is a hereditary neuromuscular degenerative
disorder that affects between one in 3,500 to one in 6,000 newborn males. It has
been studied mainly from a medical perspective. A narrative review was performed
with the objective of analysing some studies that tackled DMD from a psychosocial
perspective, focusing on the themes: where, who, and how they have been studied,
and their underlying disability models. The caregiver burnout and the effect on the
quality of life of people with DMD are the most studied themes. The use of quanti-
tative methods is the most common one and the biopsychosocial model, the most
used one. The majority of these studies where performed in first world countries.
Literature referring to a social model is still limited, but enough to give a glimpse of
the need to increase the social research of DMD.

Keywords
Duchenne muscular dystrophy, DMD, disability, models of disability, psychosocial
aspects.

Cintia Aguilar-Delgadillo
<cintiaguilar@gmail.com>

Universidad Nacional Autbnoma de
México. México

Luciana Ramos-Lira

<ramosl@imp.edu.mx>

Instituto Nacional de Psiquiatria
‘Ramon de la Fuente Mufiz’. México

o |

REVISTA ESPANOLA

DE DISCAPACIDAD

|4

Para citar:

Aguilar-Delgadillo, C. y Ramos-Lira,
L. (2020). “El estudio de la distrofia
muscular de Duchenne: més alla del
angulo médico”. Revista Espanola de
Discapacidad, 8(1), pp. 181-200.

Doi: <https://doi.org/10.5569/2340-
5104.08.01.10>

Fecha de recepcion: 07-01-2019
Fecha de aceptacion: 12-05-2020

Q0o


mailto:cintiaguilar@gmail.com
mailto:ramosl@imp.edu.mx

Cintia Aguilar-Delgadillo + Luciana Ramos-Lira 182

.|
1. Introduccién’

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad incurable, progresiva, discapacitante y letal
(Fee y Hinton, 2011; Landfeldt et al., 2016), que degenera el musculo esquelético y cardiaco. Es de origen
genético ligada al cromosoma X recesivo Xp21, también llamado el gen de la distrofina (Singh et al., 2018;
Strehle y Straub., 2015). La mutacion de este gen, ya sea a través de delecciones, mutaciones puntuales,
duplicaciones o inserciones, afecta la codificacion de la proteina distrofina, encargada de dar soporte y pro-
teccion a las células musculares (Astrea et al., 2015; Edwards y Philips, 2016). La ausencia de esta proteina
indica que existe una alteracion de las fibras musculares que gradualmente seran destruidas, debilitando los
musculos y alterando la marcha independiente (Bushby et al., 2010a; Vieitez et al., 2017; ViAas, 2013). Uno
de cada tres casos se debe a mutaciones de novo, es decir, no son de caracter hereditario (Giliberto et al.,
2014; Huml, 2015; Perumal et al., 2015).

La DMD afecta usualmente a los varones. A nivel mundial tiene una incidencia de entre uno por cada 3500
y uno por cada 6000 varones recién nacidos (Bushby et al., 2010a; Castiglioni et al., 2018; de la Pefa et al.,
2017; Chaustre y Chona, 2011; Flanigan, 2014). Las mujeres suelen ser portadoras asintomaticas manifes-
tando en muy pocos casos sintomas (Earle y Bebilacqua, 2018; Fraser et al., 2018; Giliberto, et al., 2014;
Hayes et al., 2016).

La enfermedad es diagnosticada aproximadamente a la edad de cinco (Edwards y Philips, 2016), pero
los sintomas se presentan antes de los cuatro afios: debilidad muscular progresiva manifiesta en caidas
frecuentes y dificultades para caminar, correr, subir escaleras y levantarse al estar sentados en el piso. La
progresiéon de los sintomas tiene implicaciones en la funcién locomotora provocando una discapacidad
motriz alrededor de los doce afios (deja de caminar) o antes si es que no han sido tratados con esteroides
(Chaustre y Chona, 2011; Flanigan, 2014; Gutiérrez-Rivas et al., 2014; de la Pefa et al., 2017).

Este tipo de distrofia es la mas comun en nifios y suele ser conocida como la distrofia de las infancias (Da-
ack-Hirsch et al. 2013; Mah, 2015; Mah et al., 2016). Sin embargo, esto se ha visto modificado, ya que ante
los avances en los tratamientos la esperanza de vida ha aumentado, en promedio las personas con DMD
viven 25 afos (Eagle et al., 2007; Fokkema et al., 2013). Estudios mas recientes sefialan que las personas
con DMD llegan a vivir mas alla de los 30 afios (Birnkrant et al., 2018b; Hoskin, 2017; Pangalila et al., 2015b;
Ozyurt et al., 2015; Peay et al., 2015). En México, la edad de fallecimiento es menor que en los paises desa-
rrollados, ocurriendo aproximadamente a los 19 afos (Vazquez-Cardenas et al., 2013).

La DMD es una enfermedad multisistémica que amerita la competencia de diversas disciplinas y especialida-
des para su tratamiento, con la finalidad de conservar la funcionalidad (movilidad) del paciente, mejorar su ca-
lidad de vida y aumentar su longevidad, ya que hasta el momento no existe alguna cura (Bushby et al., 2010b;
Edwards y Philips, 2016; Strehle y Straub, 2015; Vazquez-Cérdenas, et al., 2013; Vifias 2013): pediatras, neu-
rélogos, cardiologos, genetistas, neumdlogos, oftalmélogos, especialistas en rehabilitacion fisica, psicologos,
nutridlogos, gastroenterdlogos y ortopedistas son algunos de los especialistas involucrados. Cabe sefialar que

1. La revisién narrativa que aqui se presenta forma parte de la tesis doctoral de la primera autora, financiada por el Consejo Nacional de Ciencia y
Tecnologia (CONACYT). Numero de CVU 324001/becario 229932.
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cada caso requiere de una atencion especifica que quiza demande la competencia de alguna especialidad
que aqui no se haya mencionado. Es relevante, ademas, enfatizar la consideracién de los pacientes y sus
familiares como parte de los expertos en el monitoreo de la enfermedad, de modo que la colaboracién de es-
fuerzos entre los diversos involucrados favorezca la adaptacion de los cuidados y el manejo de la enfermedad
a medida que esta progresa, incluyendo el apoyo psicosocial, particularmente el estrés y desgaste que suelen
experimentar los cuidadores de personas con DMD (Bushby et al., 2010a; Mah, 2015).

Resulta fundamental entonces, el conocimiento generado desde la perspectiva médica cuyos temas de
interés tienen pertinencia y relevancia principalmente para los profesionales de la salud, destacando entre
ellos:

e El diagnostico, enfocado en aspectos bioquimicos y moleculares que contribuyen a identificar el gen'y
la proteina que estan alterados (Coral-Vazquez et al., 2010; Gonzéalez-Huerta et al., 2004; Luna-Angulo
et al., 2016; Vieitez et al., 2017); en identificar posibles portadoras en la familia para prevenir casos fu-
turos (Giliberto et al., 2014; Gonzalez-Herrera et al., 2009), y en la descripcién clinica y patolégica de la
enfermedad (Bushby et al., 2010a; Cammarata-Scalisi et al., 2008; Singh et al., 2018).

e El tratamiento, centrado en el manejo de las complicaciones en la salud tales como la rehabilitacion, la
intervencién farmacoldgica y quirdrgica (Birnkrant et al., 2018a, 2018c; Chaustre y Chona, 2011; Strehle
y Straub, 2015) por las afectaciones de los huesos —escoliosis— (Flanigan, 2014) y por las complica-
ciones respiratorias —funcién pulmonar— (Cruz et al., 2012; Vifas, 2013) y cardiacas (Birnkrant et al.,
2018c), ya que éstas Ultimas suelen ser las causas comunes de fallecimiento. Otros estudios se han
interesado en el impacto del tratamiento con glucocorticoides, siendo este el mas sugerido por los mé-
dicos para conservar la fuerza muscular (McDonald et al., 2013; de la Pefa et al., 2017).

Sin embargo, este conocimiento parece no ser suficientemente para dar cuenta de la complejidad de vivir
con DMD, ya que las personas diagnosticadas con esta enfermedad no solo se encuentran inmersas en
contextos hospitalarios, sino también en contextos sociales. Por ello, surge el interés de conocer cdmo se
ha estudiado la DMD desde otros angulos, particularmente desde una perspectiva psicosocial. Se entiende
aqui por “aspectos psicosociales” aquellos factores que intervienen en los modos de reaccionar de las per-
sonas frente a la enfermedad: sus pensamientos, emociones, comportamientos y sensaciones corporales
habituales cuando afrontan un diagnéstico médico y una condicién de salud crénica (Turabian y Pérez-Fran-
co, 2014). Asumimos que si bien cada vez se utiliza un discurso mas cercano a los modelos de corte social,
que consideran necesaria la colaboracion de esfuerzos y experiencias (Bushby et al., 2010a; Birnkrant et al.,
2018b) en la generacioén del conocimiento, sigue prevaleciendo una visién biomédica que paradojicamente
parece muy dificil de desmantelar.

En razén del dominio médico en el abordaje de la DMD y debido a que ésta deriva en una discapacidad
motriz evidente de caracter progresivo, hemos recurrido a los modelos de la discapacidad como construc-
ciones sociales que permiten analizar las maneras de entender, explicar y atender la DMD en determinados
contextos (Gergen, 1996): (1) el modelo de prescindencia (eugenésico y de marginacion); (2) el modelo
meédico; (3) el modelo social; (4) el biopsicosocial, y (5) el de diversidad funcional. En la tabla 1 se describe
el contexto histérico en el que emergié el modelo, las causas atribuidas a la discapacidad, la actitud social
subyacente y la consecuente nomenclatura para referirse a las personas con discapacidad, con el fin de dar
cuenta de las convergencias y particularidades de cada modelo.
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Tabla 1. Modelos de la discapacidad: convergencias y divergencias

Modelo
(contexto histérico)

Causas
atribuidas a la
discapacidad

Supuestos y actitud social

Nomenclatura
para referirse a
las personas con
discapacidad

atendidas en lugares especializados: instituciones
de educacion especial y rehabilitaciéon médica.

e (Castigado
Sobrenaturales e Embrujado
e Endemoniado
Eugenésico e Embrujo Prescindencia. Los nifios que nacen con defectos e Maldecido
e Maldicion deben ser eliminados a través de la muerte para e Dependiente
» Antigliedad e Sefal de un evitgr la imperfef:cién. . ' e |mproductivo
clésica mal a}ugurlo Actitud diferenciada ante una f:ilscapagndad e |mperfecto
e Edad Media e (Castigo de los producto de una guerra o accidente, siendo la e Deforme
dioses primera consecuencia de servir a la sociedad. e Monstruoso
* Hechos e Defectuoso
astronémicos * [ndigno
8 e Débil
=
§ e (Castigado
g * Maldecido
&) Marginacién. Repulsién, rechazo, aislamiento : gp:]z':nado
Religiosas y expulsion social hacia a las personas con e Pobre
Marginacion carencias fisicas y mentales asociado al temor y e Desvalido
o Castigo divino peligro; guardados, escondidos en fortalezas y e Inferior
e Edad Media e Producto de ciudades amuralladas. e Idiotas de
e Renacimiento un pecado Cuando permanecian en la comunidad eran objeto nacimiento
e |lustracion e Voluntad de de burlas, lastima y compasion, cuyo rol era de: (a) | . Deforme
e Siglo XIX Dios bufones (objeto de diversion) o mendigos (sujeto « Marginado
de caridad); (b) consejeros por atribuir mayor e Bufén
cercania con Dios. e Ser divino
* Mensajero de Dios
e Huérfanos
Las deficiencias de un individuo son
Individuales susceptibles de ser modificadas (rehabilitadas) e Enfermo
independientemente de su origen. e Desviado del
Deficiencias o Rehabilitar (fisica, psiquica o sensorial) para curar estandar de
fallas biolégicas las deficiencias, adaptarse a ellas o modificar la normalidad
Médico de la persona conducta (ocultar/disimular la diferencia). e Retrasado mental
(Rehabilitador) ; o Tratamientos individualizados para alcanzar un : L
CEEEIEIARES [XO7 funcionamiento “normal”. * IMm,lIJ.Zva“do
L . . L e |Invalido
Principios del siglo XX Paternalismo y sobreproteccién de los )
o Eg:gg:ti g profesionales de salud hacia las personas con : mzttilllado
e Condicién de elEREpEE e e Deficiente
salud Las personas con discapacidad deben ser .

Discapacitado
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Modelo

(contexto histérico)

Causas
atribuidas a la
discapacidad

Supuestos y actitud social

Nomenclatura
para referirse a

las personas con

discapacidad

Social

Finales de la década
de 1960. Movimientos
de vida independiente

Sociales

La discapacidad
es una
construccion

y un modo de
opresién social
que no considera
las necesidades
de todas las
personas

dentro de su
organizacion

Se enfatiza la distincion entre: deficiencia
(condiciones biofisicas de caracter individual)

y discapacidad (exclusién de las personas con
discapacidad de la sociedad en general “normal”).
Su lema es “nada sobre nosotros sin nosotros”

Las personas con discapacidad aspiran a potenciar
el respeto por la dignidad humana, la igualdad y la
libertad personal; lograr una completa participacion
social; eliminar las barreras sociales (segregacion)
y equiparar oportunidades (accesibilidad a los
medios humanos y tecnoldgicos necesarios).

Las personas con discapacidad reclaman sus
derechos civiles y luchan por tener el control total
sobre dénde y como vivir sus vidas.

Las soluciones deben dirigirse a la sociedad no al
individuo, pero si deben considerar a las personas
con discapacidad como parte activa para el
cambio.

Impedido
Persona
incapacitada
Persona
discapacitada
Persona con
deficiencia
Persona con
discapacidad

Biopsicosocial

2001 - Clasificacion
Internacional de

Funcionamiento de la
Discapacidad y de la

Salud (CIF) (OMS)

La discapacidad
surge como

una interaccion
dinamica entre los
estados de salud
(enfermedades o
trastornos, CIE-
10) y factores
contextuales
(actitudes
negativas como el
rechazo o barreras
arquitectonicas)

La discapacidad es un fenémeno universal.

Es una Integracion del modelo médico y el modelo
social.

Tiene como objetivo proporcionar un lenguaje
estandar y universal que considere las diferentes
dimensiones de la salud.

Define la discapacidad como “las deficiencias,
limitaciones de la actividad o restricciones en la
participacion”.

Permite elaborar un perfil sobre el funcionamiento,
la discapacidad y la salud del individuo en varios
dominios, que indican la magnitud, la ausencia, la
gravedad o la restriccién para realizar una funcion
o actividad (espectro de la discapacidad).

Persona con
discapacidad
Persona con
déficit en el
funcionamiento
Persona con
limitacion en la
actividad
Persona con
restriccion en la
participacion

Diversidad funcional

2005 - Foro de vida
Independiente en
Espana.

Tiene sus
origenes en el
Movimiento
de Vida
Independiente.

Desplaza el
problema de

la diversidad
funcional del
individuo al
entorno (modelo
de perfeccion

y normalidad
impuesto por las
mayorias).

Los términos llevan asociados ideas y conceptos
que representan los valores culturalmente
aceptados, de modo que para cambiar ideas

es preciso cambiar las palabras y suprimir
nomenclaturas negativas.

Promueve una nueva vision social de las personas
con diversidad funcional.

La diferencia es inherente al ser humano.

Las personas con diversidad funcional funcionan
de manera diferente o diversa a la mayoria de la
sociedad.

Persona con
diversidad
funcional

Mujeres y hombres
con diversidad
funcional.

Nota: la presentacién de los modelos se realizé de manera cronolégica, pero todos coexisten en la actualidad.

Fuente: elaboracion propia. Se tomd como referente a los siguientes autores: Arce, 2015; Barnes, 2007, 2010; Guzman, 2012; Juarez
et al., 2006; Organizacion Mundial de la Salud, OMS, 2001; Padilla-Mufoz, 2010; Palacios, 2008; Palacios y Bariffi (2007); Palacios y
Romafach, 2006; Santofimio-Rojas, 2016; Shakespeare y Watson, 1997; Velarde, 2012; Velazquez et al., 2013.
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Las diferentes formas de explicar y entender la discapacidad nos permiten vislumbrar una constante en
todos los modelos: la separacion entre “la normalidad” y “la diferencia”, pero su valoracién alude a polos
opuestos. Desde la perspectiva del modelo médico y biopsicosocial, la discapacidad es abordada como un
suceso universal (similar, repetible); mientras que para el modelo social y el de la diversidad funcional, es
solo una posibilidad de funcionar en el mundo. De esta manera, la valoracién que se hace de la diferencia
en dichos modelos fluctda entre los extremos de la anomalia y el enriquecimiento de la humanidad.

Lo anterior resulta relevante en este estudio, ya que es fundamental visibilizar y dimensionar las implicacio-
nes que tienen para el ejercicio profesional y para las vidas de las personas con DMD, el entendimiento que
subyace a la enfermedad (Barnes, 2008; Davis, 2008; Walmsley, 2008). Es decir, las normas que dictan las
formas validas del actuar, dado que emergen de las estructuras sociales en las que todos nos encontramos
inmersos, incluyendo los investigadores y las personas con DMD (Gergen, 1996; Oliver, 2008).

.|
2. Método

Se realiz6 una revisién narrativa de la literatura sobre la DMD desde una dimension psicosocial, con el inte-
rés de dar cuenta de: (1) qué se ha estudiado acerca de este diagndstico, haciendo referencia a las temati-
cas de interés, los participantes y los contextos (paises); (2) qué métodos y técnicas de investigacion se han
empleado, y (3) cuales son los modelos de la discapacidad que subyacen al estudio de la DMD.

Cabe aclarar que se decidié realizar una revisién narrativa y no una revision sistematica debido a que el
interés principal de este articulo no es responder una pregunta especifica de investigacion sobre la DMD,
ni conocer con base a la “mejor evidencia” los resultados derivados de los estudios mas rigurosos (Beltran,
2005). La pretension es seleccionar y revisar estudios con un enfoque psicosocial, con el fin de describir o
dar cuenta de un “estado del arte” de este asunto y actualizar el conocimiento.

Las busquedas se realizaron en tres bases de datos que aluden al ambito de las ciencias de la salud, par-
ticularmente a la disciplina médica y a la psicologia: PsycINFO, PubMed y ScienceDirect. El interés de esta
revision incluye visibilizar sesgos € intereses prioritarios de quienes generan el conocimiento cientifico.

La busqueda se realizé con las palabras clave “DMD”, “DMD & Well-being”, “DMD & Mental Health”, “DMD
& Psychosocial” y “DMD & Psychological Well-being” de enero de 2008 a agosto del 2018. Se consideraron
pertinentes estas palabras ya que entendemos que la salud no sélo implica ausencia de afecciones o enfer-
medad, sino bienestar fisico, emocional y mental (OMS, 2020).

Cabe senalar que la busqueda utilizando Unicamente la palabra clave DMD arrojaba un gran nimero de arti-
culos en su mayoria de caracter meédico, por ello los filtros para la seleccion de articulos en el caso PubMed
y ScienceDirect se realizaron a partir de la busqueda de esta palabra con otras palabras clave. En el caso de
las busquedas en PsycINFO, si se utiliz6 esta palabra sin otros filtros por arrojar un nUmero mucho menor
de articulos, pero mas enfocados a lo psicosocial.
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El estudio de la distrofia muscular de Duchenne: mas alla del angulo médico 187

Para la seleccion de los articulos se realizd una primera revision de los titulos que aparecieron por cada
busqueda y se descartaron del analisis los estudios relacionados Unicamente con el diagndstico, tratamien-
to o manejo de la enfermedad (cuidados médicos), asi como los que abordaban varios tipos de distrofia.
Una vez seleccionados, se identificaron y excluyeron los articulos repetidos y se realizé una revision de sus
resUmenes para clarificar cuales abordaban los procesos psicosociales involucrados en la vida de quienes
han sido diagnosticados con esta enfermedad. Tras lo anterior se confirmé o descarté su inclusion en el
analisis (Figura 1).

Figura 1. Proceso de seleccion de los articulos

Filtro 1 Filtro 2 Filtro 3
N° total Ne articulos Ne articulos Ne articulos 7
Palabras . . . Articulos
Base de datos de seleccionados | seleccionados elegidos X
clave . By ey seleccionados
articulos por revision por revision de para el
de titulos resimenes analisis *
o
PSYCINFO 336 85) 29 14 2
©
DMD PUBMED 4.056 — - — g;
SCIENCEDIRECT 4.798 — = = §
3
— — — K3}
DMD & PSYCINFO 0 E
Pyschological PUBMED 5 2 1 1 e
Well-being " 1ENCEDIRECT 146 16 14 12 s
PSYCINFO 0 - — - 8 32
DMD & by
Well-being PUBMED 9 1 1 1 §
SCIENCEDIRECT 8 0 0 0 i)
PSYCINFO 0 — - —
DMD &
Mental health HOCNED il !
SCIENCEDIRECT 161 13
DMD & PUBMED 31 19 10 10
Pyschological | SCIENCEDIRECT 76 16

Fuente: elaboracién propia.

.|
3. Resultados

Se seleccionaron 32 articulos y se identificaron los siguientes aspectos (Tabla 2): el tema de interés, los
participantes, el pais donde se realiz6 la investigacion, la metodologia y métodos utilizados, las disciplinas
y los profesionales de salud involucrados vy, finalmente, los modelos de la discapacidad que subyacen al
estudio de la DMD.
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Las investigaciones que se han interesado en los aspectos psicosociales de la DMD han sido desarrolladas
principalmente en el continente europeo (Reino Unido, Italia, Paises Bajos y Suiza) y el en el continente ame-
ricano (Estados Unidos, Brasil y Canada) siendo el Reino Unido el pais con mayor niumero de publicaciones.
Se identificaron pocos estudios en otras latitudes tales como la India, Taiwan, Turquia y Australia.

Los estudios suelen ser de dos tipos: (1) los enfocados en los familiares (padres, madres, hermanos y cui-
dadores de nifios y jovenes con DMD) y (2) los interesados en conocer aspectos de la vida de los nifos,
jovenes y adultos que han sido diagnosticados con DMD. Es importante sefalar que, si bien en el segundo
tipo de estudios lo primordial es dar cuenta de la perspectiva de las personas que son diagnosticadas con
la enfermedad, una gran parte de ellos integra a la par la perspectiva de los padres.

3.1. Estudios con familiares y cuidadores de personas con DMD

Los temas de interés estan relacionados: (a) con el desgaste de los cuidadores, enfatizandose el papel
de las madres como las principales cuidadoras y en consecuencia como las principales afectadas en su
calidad de vida, aunque algunos estudios también han considerado el desgaste de los hermanos de nifos
y adolescentes con DMD (Magliano et al., 2014); (b) con explorar la experiencia de mujeres portadoras, y
(c) con la preparacion de los padres en el proceso de transicidn a la adultez de sus hijos, ya que esto les
permite planear y favorecer el desarrollo integral de los adolescentes, aumentando las aspiraciones en su
vida y visualizandolos a futuro como personas adultas cuyas necesidades iran mas alla de la escuela y los
tratamientos (Hoskin, 2017).

El desgaste fisico y emocional de los familiares se ha asociado con variables tales como: la afectacién de la
calidad del suefio (Nozoe et al., 2016; Read et al., 2010); las preocupaciones de los padres a lo largo de la
vida de un hijo con DMD (Peay, et al., 2015); la afectacion de la calidad de vida (de Moura et al., 2015) y el
nivel de ansiedad de las madres (Ozyurt et al., 2015); asi como con la identificacién de mediadores psico-
sociales (estresores y recursos familiares) que pueden impactar en el funcionamiento familiar (Chen, 2008) y
en el caso de Thomas et al. (2014) con la identificacién de necesidades psicosociales que pueden favorecer
el bienestar de los cuidadores.

La experiencia de las portadoras del gen de la DMD se ha estudiado para conocer el proceso que implica
para las madres comunicar a sus hijas que pueden ser posibles portadoras (Hayes et al., 2016), asi como el
impacto que tiene en la vida de las mujeres esta noticia, particularmente el hecho de someterse a la prueba
para confirmar si se tiene el riesgo de heredar la enfermedad y el papel que juega la edad en dicha notifica-
cion (Fraser et al., 2018).

3.2. Estudios con nifios, adolescentes y adultos diagnosticados con DMD

Los estudios en los que participan personas con DMD pueden dividirse en cinco rubros tematicos:

a. Problemas del neurodesarrollo y afectaciones cognitivas y conductuales tanto en ninos como en
adolescentes diagnosticados con DMD (Colombo et al., 2017; Donders y Taneja, 2009; Hendriksen et
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al., 2018; Perumal et al., 2015), ya que la DMD ha sido vinculada con problemas de lectoescritura y un
pobre desempefio escolar (Astrea et al., 2015).

b. La afectacion de la calidad de vida de los nifios, jovenes y adultos con DMD, enfatizando aspectos
fisicos (fatiga y dolor) y psicolégicos (ansiedad y depresion) (Landfeldt et al., 2016; Lim, 2014; Pangalila
et al., 2015a, 2015b; Simon et al., 2011; Travlos et al., 2017; Uzark et al., 2012; Wei et al., 2016).

c. Laresiliencia en ninos y adolescentes para identificar aspectos que favorecen un mejor ajuste a su
condicién de vida (Fee y Hinton, 2011).

d. La transicion a la adultez, dimensionando que la DMD no es solamente una enfermedad de la infancia.
Se ha buscado promover la identificacién de aspectos que favorecen la transiciéon hacia esta etapa de
vida, tales como las dificultades que enfrentan en el paso de un hospital pediatrico a uno para adultos
(Lindsay et al., 2017), la relevancia de visualizar la llegada a la adultez y la posibilidad de preparase para
ello, a través de identificar futuras necesidades y cuidados (Kohler et al., 2009), desarrollar habilidades
de lectoescritura (Hoskin y Fawcett, 2014) que aumenten las posibilidades de lograr sus metas tanto
académicas como laborales (Abbot et al., 2012) y planear el fin de la vida (Abbot et al.,2017).

e. La experiencia de vivir con DMD explorando el impacto que tiene para ellos esta condicién de vida,
desde su propia perspectiva y dando cuenta de diferentes ambitos implicados en la vida de una perso-
na con DMD: el escolar, el laboral, el social y el familiar, incluyendo el impacto emocional de las inter-
venciones médicas y quirdrgicas en el ambito hospitalario (Abbot y Carpenter, 2015).

Los modelos de la discapacidad que subyacen al estudio de la DMD en estas investigaciones son princi-
palmente el biopsicosocial seguido por el social, aunque en menor medida. Se sigue aludiendo a supuestos
del modelo médico en los que predomina un entendimiento y abordaje de la DMD desde la mirada de los
profesionales de salud, centrada en el diagnéstico y tratamiento, particularmente en los problemas cogniti-
vos y conductuales.

Las areas disciplinares que se han interesado en el abordaje psicosocial de la DMD son: la medicina, la
pediatria, la neurologia, la genética, la cardiologia, la psiquiatria, la enfermeria, la psicologia, la fisioterapia
y la terapia ocupacional. En la mayoria de los casos colaboran diferentes médicos especialistas, en menos
proporcidn se colabora entre areas disciplinares y solamente se consideraron a familias y pacientes con
DMD como parte del equipo de investigacion en dos estudios (Hoskin, 2017; Hoskin y Fawcet, 2014) de los
32 revisados.

La revision de cada uno de los articulos nos permite dimensionar matices de la imperiosa presencia del
modelo médico en el abordaje de la DMD. Y si bien no es sorpresivo este dato, dado que el tratamiento
suele estar a cargo de diversos especialistas de la medicina (Birnkrant et al., 2018b; Edwards y Philips, 2016)
cabe visibilizar su predominancia, misma que dicta el tipo de estudios a realizar y los intereses de los pro-
fesionales de la salud (Gerber, 2008), ya que aun cuando los estudios consideraron necesario estudiar tanto
los aspectos bioldgicos como los sociales, el conocimiento parece estar dirigido en mayor medida a los
expertos en salud y no propiamente hacia las personas expertas en la cotidianidad, es decir, a las personas
que viven con esta enfermedad en el dia a dia (Oliver, 2008; Walmsey, 2008).

En este sentido, es importante sefalar el gran interés de explorar la perspectiva de los cuidadores en cuanto
a su nivel de satisfaccion y calidad de vida, pero ademas en el hecho de contrastarla con la perspectiva de
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sus hijos, evidenciando asi la necesidad de dar cuenta de la singularidad de la experiencia ante el hecho
de vivir con una condicion de vida crénica, progresiva, discapacitante y letal, ya que los hijos suelen tener
una valoracion mas positiva de su vida en comparacion con la de los padres (Fee y Hinton, 2011; Landfeldt
et al., 2016; Ozyurt et al., 2015; Simon et al., 2010), revelando que existen diversas formas de afrontar la
enfermedad y vivir con ella, pues la experiencia se ve permeada también por factores contextuales (Gergen,
1996; Chen, 2008). Sin embargo, las metodologias implementadas parecen aludir a la generalizacién de la
experiencia de vivir con DMD y tratar de medir de manera objetiva cada una de las variables o factores aso-
ciados a la vida de las personas con este diagndstico, de manera que Unicamente en seis investigaciones
la estrategia metodoldgica fue cualitativa.

Los contextos sociales, culturales, econdmicos y politicos también juegan un papel fundamental en la ge-
neracion del conocimiento (Gergen, 1996), ya que mientras en los paises de primer mundo (Reino Unido y
Estados Unidos) es posible dar cuenta de grandes investigaciones y colaboraciones derivadas de los recur-
sos economicos destinados a la investigacion y a la cobertura sanitaria, en los paises menos desarrollados
estos estudios llegan a representar un referente en el abordaje de la DMD, tal es el caso de México que
hasta el momento no cuenta con cifras oficiales de la prevalencia e incidencia de la enfermedad (Vazquez-
Cardenas et al., 2013), y por ello alude al uso de las cifras internacionales. Y si bien se han desarrollado
investigaciones en este pais, el tipo de estudio y las tematicas de interés suelen estar acotadas al ambito
meédico (Coral-Vazquez et al., 2010; Cruz et al., 2012; de la Pefa et al., 2017; Luna-Angulo et al., 2016) y aun-
que existe un infimo numero de estudios que abordan aspectos psicosociales (Castillo, 2013; de Alba et al.,
2015; Fokkema et al., 2013) el modelo que delinea las investigaciones también es el médico. Es importante
sefialar que estos estudios no se incluyeron como parte del analisis ya que las bases de datos consultadas
no arrojaron dichos estudios.

Y finamente, los contextos también permiten dar cuenta del rol que juegan las personas con discapacidad
en la sociedad, ya que en algunas investigaciones se vuelve vital su voz, no sélo para la capacitacion y
especializacion de los profesionales, sino por las implicaciones sociales que conlleva el aumento de la
esperanza de vida de las personas con DMD, particularmente en aspectos relacionados con la autonomia
y la participacién en la planeacién del futuro en diversos ambitos de la vida (Abbot, et al., 2017; Abbot y
Carpenter, 2015; Hoskin, 2017; Hoskin y Fawcett, 2014; Kohler et al., 2009; Lindsay et al., 2017), es decir,
aspectos relacionados con un modelo social de la discapacidad.
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Tabla 2. Investigaciones psicosociales de la distrofia muscular de Duchenne

Area disciplinar

Tema | Subtema Al{tores Pais Participantes M etod_olog_l’a = que realizo el M odelo_de
(afio) investigacion . discapacidad
estudio
1. Calidad del . (QUEHLENTD
~ Nozoe et al. . Madres cuidadoras | (cuestionarios; L . . .
suefio de madres Brasil " o * Psicobiologia Biopsicosocial
) (2016) de hijos con DMD | analisis
cuidadoras -
estadistico)
2. Dependencia
funcional de Cuantitativo
. Madres, padres . : -
pacientes con (cuestionarios e Medicina
.. | de Moura et .|y hermanos de . . . . . .
DMD y afectacion Brasil . y entrevistas; e Fisioterapia Biopsicosocial
) al. (2015) pacientes con e y
de la calidad analisis e Neurologia
. DMD o
de vida los estadistico)
cuidadores
3. Priorizacién Cuantitativa
de las Peay et al. Estados | Padres de nifios s Medicina . .
. - (encuesta; analisis o Biopsicosocial
preocupaciones | (2015) Unidos | con DMD gy Genética
) estadistico)
de los cuidadores
4. Nivel de ansiedad
de Iag madres Ozyurt et al. | Nifios con DMD y (?uanhtapvo P3|q.u|a’tr|a o .
asociada a la Turquia (inventarios y e Pediatria Biopsicosocial
. - |(2015) madres . ) .
calidad del suefio cuestionarios) ¢ Neurologia
de sus hijos
2 Cuantitativa
g (entrevista
3 2 Re_tos . Thomas et . Cuidadores de SR * Med|9|na . L .
= psicosociales de India L escalas e e Trabajo social Biopsicosocial
3 . al. (2014) nifos con DMD ) s . P
: los cuidadores inventarios; * Psicologia
» analisis
% estadistico)
% e Psicologia
< |6. Dificultades * Medicina
(] O - * Neuro-
T psicolégicas - Cuantitativa S
P P ’ Familiares de . o rehabilitacion
° y practicas Magliano et . . (cuestionarios; o . .
Italia pacientes con P Neurociencias Biopsicosocial
o de padres y al. (2014) analisis .
7 DMD L * Neurologia
3 hermanos de estadistico) -
s pediatrica
=] nifios con DMD . .
e Cardiologia
e Genética
Mixto
Cuidadores de (cuestionarios,
7. Calidad del suefio pacientes con escalas y
de los cuidadores | Read et al. Reino | enfermedades entrevista ¢ Neurologia Biobsicosocial
y afectaciones a |(2010) Unido |neuromusculares |semiestructurada; |e Psiquiatria P
la salud mental y ventilacion andlisis estadistico
nocturna. y codificacién de
la entrevista)
Cuantitativo
8. Mediadores (instrumentos
psicosociales que . para medir los -
afectan la salud | Chen (2008) | Taiwan FEERES G e mediadores * Med|cma’ Biopsicosocial
con DMD : . . Enfermeria
parental y la de la psicosociales;
familia analisis

estadistico)
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. Area disciplinar
Autores o . Metodologia de Ny Modelo de
Tema | Subtema ~ Pais Participantes . R P que realizo el . .
(afo) investigacion X discapacidad
estudio
9. Experiencias
de mujeres que Mujeres que
se realizaron se sometieron Cualitativa
@ la prueba Fraser et al. Reino | a la prueba de . . e Medicina L .
5 ) . (entrevistas; P Biopsicosocial
para posibles (2018) Unido | portadoras del gen g - genomica
e analisis tematico)
g portadoras de DMD durante la
8. durante la adolescencia
» adolescencia
o
.g 10.Comunicacion en Mixto (encuesta
= 2 fe.lm"'.a, PEIEVE Hayes et al. | Estados | Madres de hijos y p.regur?tas’ - e Genética L .
realizacion de la : abiertas; analisis s Biopsicosocial
: (2016) Unidos |con DMD P e Pediatria
prueba a posibles estadistico y
portadoras andlisis tematico)
» | 11.Apoyo a los
= padres en la
E preparacion - e Grupo de
° pEEd prc_)f:eso Hoskin Reino | Padres de jévenes Cuallta_tlva . personas en .
o de transicion 7 (entrevistas; contacto con Social
N (2017). Unido |con DMD P -
B a la adultez andlisis tematico) personas con
§ de los hijos DMD
3 adolescentes con
DMD
. Adolescentes con | Cuantitativa e Neurologia
12.Comorbilidades ’ . . . 2
. Hendriksen Paises | DMD de Europa, (cuestionarios; e Neurocirugia 4
relacionadas con : . P LY Médico
et al. (2018) Bajos |Estados Unidosy |analisis e Neurociencia
el cerebro o o o
Australia; padres estadistico) e Pediatrica
g 13.Evaluacion de Cuantitativa ‘ )
T la salud mental: L e Psicologia
3 . Nifios y (escalas, .
- emocional, Colombo et . . . Neurologia -
[} ltalia adolescentes con | cuestionarios y Médico
= conductual al. (2017) : P Neuro-
° ) DMD entrevista clinica S
< y perfil del rehabilitacion
) estructurada)
: neurodesarrollo
4 Cuantitativa
9 L )
£ | 14.Habilidades de N!UOS con DMD _(baterla de e Neurologia
c . Astrea et al. . Nifios con instrumentos . . -
=) lectoescritura en ltalia -~ . i e (Cardiologia Médico
o L (2015) desarrollo tipico psicométricos; e
o nifos con DMD - ) . P e Genética
» Nifios con dislexia | analisis
g estadistico)
2 | 15.Perfil Cuantitativa o
[< neuropsicoldgico | Perumal et (bateria de * Psicologia
a L India Nifios con DMD ) e Neurologia Biopsicosocial
de jovenes con al. (2015) instrumentos e Neuropsicologia
DMD psicométricos) P 9
16.Caracteristicas Donders Nifios y Cuantitativa . .
. Estados e Psicologia -
del y Taneja Unidos adolescentes con | (escalas e e Neurolooia Médico
neurodesarrollo | (2009) DMD inventarios) 9
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Autores

Metodologia de

Area disciplinar

Modelo de

Tema | Subtema ~ Pais | Participantes . . que realizo el . .
(afo) investigacion X discapacidad
estudio
17.Calidad de vida y
bienestar social . .
e Psicologia
de personas con Travlos et Revisiéon e Neurologia
enfermedades Australia | Jévenes con DMD | _. . Biopsicosocial
neuromusculares al. (2017) sistematica e Neuro-
. rehabilitacion
que usan silla de
ruedas
Método mixto
18.Experiencia del (inventarios,
) . Adolescentes y escalas, mapas . .
dolor, expresion | Hunt et al. Reino o * Psicologia . .
afrontamiento y | (2016) Unido adultos jovenes del dolor y e Medicina Biopsicosocial
Zali dad de vida con DMD; padres* | entrevistas;
analisis estadistico
y analisis tematico)
Pacientes con Cuantitativa e Medicina
19.Calidad de vida . DMD y sus (cuestionario e ambiental
' ) Ladnfeldtet | Reino |cuidadores* de h . s L .
relacionada con al. (2016) Unido | Italia. Alemania inventario por e (Genética Biopsicosocial
la salud ’ Reinc’J Unido ’ e-mail; analisis e Neurologia
Estados Uni d{)s estadistico) pediatrica
% 20.22:):::?:;?)5 con la Ninos, Cuantitativa e Pediatria
> salud relacionada Wei ot al. Canada adolescentes (cuestionario; e Neurologia Biopsicosocial
3 con la calidad de (2016) con DMD y sus analisis e E idemi%lo ia P
K vida familiares* estadistico) P 9
S
® |21.Prevalencia de
© fatiga, dolor Cuantitativa e Medicina en
y desérdenes Pangalilaet | Paises |Adultos con DMD | (cuestionarios; rehabilitaciéon y Biobsicosocial
afectivos al. (2015a) Bajos |y sus cuidadores* |analisis terapia fisica P
asociados con la estadistico) e Medicina social
calidad de vida
22 Calidad de vida e . ) Cuantitativa | e Medicina en
NS Pangalilaet | Paises (cuestionarios; rehabilitaciéon y . .
implicaciones en : Adultos con DMD P e Biopsicosocial
ol cuidado al. (2015b) Bajos analisis terapia fisica
estadistico) e Medicina social
23.Calidad de vida |, . Nifios y Cuantitativa .
. Limetal. Estados (cuestionarios e e Terapia S .
relacionada con . adolescentes con | s . Biopsicosocial
a salud (2014) Unidos DMD; padres* inventario; analisis ocupacional
’ estadistico)
24.Calidad de vida Nifios Cuantitativa e Cardiologia
relacionada Uzark et al. | Estados y (escalas y pediatrica L .
con la salud en (2012) Unidos adolescentes con entrevista e Neurologia Biopsicosocial
DMD; padres* . o
adolescentes semiestructurada) pediatrica
25.Satisfaccion en Nifios Cuantitativo
la viday calidad | Simon et al. ) y (cuestionario; . L .
de vida en (2011) Brasil |adolescentes con andlisis ¢ Neurologia Biopsicosocial
adolescentes DMD estadistico)
©
o Nifios y
c I Feey -
@ | 26.Resiliencia en Hinton Estados |adolescentes con | Cuantitativo e Neurologia Biobsicosocial
B niflos con DMD (2011) Unidos | DMD; cuidadores | (escalas) 9 P
2 primarios*
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. Area disciplinar
Autores o . Metodologia de Ny Modelo de
Tema | Subtema ~ Pais Participantes . R - que realizo el . .
(afo) investigacion X discapacidad
estudio
27.Ba|jr'eras y o
];?,C:gt?,i?]r;zién Profesionales de (C;l:]?rlg;ts“t/: en e Pediatria
. Lindsay et . | salud, cuidadores*® ) e Rehabilitacion . .
de un hospital Canada 9 profundidad . Biopsicosocial
ediatrico a un al. (2017) y Jovenes con semiestructurada; * Terapia
pedia DMD P PN ocupacional
hospital para analisis tematico)
adultos
N Cualitativa
£ | 28.Planeacion del fin | Abbot et al. Reino Jévenes con DMD (entrevista e Medicina Social
3 de la vida (2017) Unido semiestructurada; | e Psicologia
g andlisis tematico)
© Cuantitativa
o (bateria de
o
< | 29.Habilidades de . instrumentos * Grupode
c Hoskin y . L personas en
0 lectura en la Reino . para evaluacién )
® L Fawcett . Nifios con DMD contacto con Social
5 preparacion para Unido y un programa
< la adultez (2014) de intervencién; personas con
S . ’ DMD
= analisis
> L
2 estadistico)
] L . . Jovenes con o
1]
3 30.Transicion hacia | Abbot et al. Re!no DMD, padres* y Cualltalltlva e Medicina Social
S la adultez (2012) Unido (entrevistas)
[3) hermanos
31.Perfil de
sobrevivencia Cuantitativa
yue efmiten Kohler et al Nifios, (examen fisico e Medicina
IC; ISneacién (2009) "| Suiza |adolescentesy e instrumento; pulmonar Biopsicosocial
prar adultos con DMD | andlisis e Fisiologia
de cuidados y L
) estadistico)
necesidades a
largo plazo
E
; Nifios y jévenes Cualitativa
a .
° . (entrevista
8 E 32.Impacto de vivir Abboty Reino | %" DMD; en semiestructurada; . . .
3] Carpenter . algunos casos P e Trabajo social Social
cc con DMD Unido N analisis de
28 (2015) los padres* y contenido
o hermanos .
2 tematico)
[

Nota 1: el area sombreada indica que las investigaciones abordan temas enfocados en los cuidadores; el area no sombreada indica
que son investigaciones enfocadas en nifios, adolescentes y adultos jovenes con DMD.
Nota 2: el * indica que en el estudio también participaron los padres o algin miembro de la familia, pero el foco de interés eran los
nifos, jévenes o adultos que viven con DMD.

Fuente: elaboracién propia. Los estudios se presentan por bloques tematicos y del mas actual al mas antiguo.
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.|
4. Conclusiones

La revision narrativa realizada no solo permitio conocer de qué manera se ha estudiado la DMD desde una
perspectiva psicosocial, sino que ademas permite visibilizar que es necesario ampliar el abordaje de esta
enfermedad a través de metodologias y métodos de investigacién que promuevan la colaboracién de voces
y saberes disciplinares, pero sobre todo que den lugar a la voz de las personas con DMD, pues son esca-
sos los que aluden a este tipo de abordaje, pero muy necesarios para comprender que la vida de los nifios,
adolescentes y jévenes con DMD tiene un sentido singular que requiere ser considerado.

Cabe sefalar que si bien en el papel se plantean los grandes avances en cuanto a la manera de abordar la
DMD, modelos como el social o el de diversidad funcional siguen siendo poco aplicados en los estudios,
por lo que es necesario ir desarrollando mas investigacién desde estas perspectivas, para permear la prac-
tica clinica pero, sobre todo, que las opiniones y puntos de vista de los nifios, jévenes y adultos que viven
con esta enfermedad tengan incidencia en la deteccion, el tratamiento y en la implementacion de politicas
publicas que permitan el goce y ejercicio de los derechos de las personas con enfermedades tan complejas
como la DMD.

Finalmente, reconocemos que el andlisis que aqui se presenta no es exhaustivo dado que Unicamente se
realizé la busqueda en tres bases de datos y en una temporalidad delimitada (enero del 2008 a agosto del
2018), pero se cumplié el objetivo planteado, es decir, brindar un panorama del abordaje psicosocial de la
DMD, asi como visibilizar los vacios y sesgos para su abordaje, ya que se hizo evidente el predominio de
un modelo médico.
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