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Resumen

Introduccidn: La distrofia muscular de Duchenne es una enfermedad compleja que requiere
un abordaje multidisciplinar y coordinado. Dado que los esfuerzos terapéuticos se centran en
mejorar la calidad de vida del paciente, nos planteamos como objetivo conocer la perspectiva
de jovenes y adolescentes con distrofia muscular de Duchenne, sus familiares y profesionales
sanitarios en cuanto a la asistencia sanitaria prestada por el hospital para mejorar la calidad
de la misma.

Métodos: Investigacion cualitativa mediante 3 grupos focales: pacientes, familiares y profesio-
nales sanitarios. Se elabord un guion tematico y se recopil6 la informacion de las entrevistas con
una grabadora de audio. Para el analisis de la informacion, se codificaron las transcripciones y
se extrajeron los significados de cada cita agrupandolos en varios temas.
Resultados/Conclusiones: Las principales preocupaciones de los 3 grupos estaban en la misma
linea. Por un lado, la importancia de un equipo multidisciplinar coordinado en una misma unidad
que facilite la atencion integral. Por otro, el deporte como interés com(n en estos adolescentes
y la consideracion de una relacion positiva entre ocio y calidad de vida, encontrando de gran
utilidad su participacion en grupos de terapia fisica. Para la consecucion de este objetivo, es
necesario mejorar la coordinacion entre el hospital y los diferentes estamentos. Los padres
demandaron, ademas, una mayor cobertura en la asistencia social y psicoldgica ofertada por el
hospital. Por Gltimo, se puso de manifiesto la importancia en la humanizacion de los cuidados
(intimidad, adaptacion de estructuras, transmision de informacion, sexualidad. . .).
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Perspectives of patients with Duchenne muscular dystrophy: A focal group to
improve healthcare quality

Abstract

Introduction: Duchenne muscular dystrophy is a complex disease that requires a multidiscipli-
nary and coordinated approach. Given that therapeutic efforts are centred on improving the
quality of life of the patient, the aim of this study is to find out the views of young people
and adolescents with Duchenne muscular dystrophy, their families, and health professionals as
regards the healthcare provided by the hospital in order to improve their quality of life.
Methods: A qualitative study was conducted using 3 focal groups consisting of patients, fami-
lies, and healthcare professionals. A thematic guide was prepared, and the information from the
interviews was gathered using a sound recorder. In order to analyse the information, the trans-
criptions were coded and the significant data of each interview were extracted and grouped
into various topics.

Results/Conclusions: The main worries of the 3 groups were along the same line. On the one
hand, the importance of a coordinated multidisciplinary team in the same unit that provides
the integral care. On the other hand, sport as a common interest in these adolescents, and the
consideration of a positive relationship between leisure and quality of life, finding that their
participation in physiotherapy groups of great use. To achieve this objective, it is necessary
to improve the coordination between the hospital and the different groups. The parents also
demanded better cover in the social and psychological care offered by the hospital. Lastly, the
importance of humanising the care was mentioned (privacy, adapting of structures, transmission
of information, sexuality...).

© 2020 FECA. Published by Elsevier Espana, S.L.U. All rights reserved.

Introduccion

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una enfer-
medad neuromuscular hereditaria ligada al cromosoma X,
casi exclusiva de ninos, afectando a 1 de cada 3500-6000
varones nacidos vivos'?. Se debe a una mutacion en el
gen de la distrofina y tiene sus primeras manifestacio-
nes clinicas entre los 2 y los 5 afos con sintomas como
«marcha de anade», torpeza para correr, lordosis lumbar
o hipertrofia gemelar®. Las complicaciones musculoesque-
léticas, respiratorias y cardiacas ocasionan discapacidad,
dependencia y muerte prematura. Aunque la DMD no
tiene tratamiento curativo, los avances tecnoldgicos y
farmacolégicos, como las terapias génicas*, generan impor-
tantes mejoras en funcionalidad, deambulacion y calidad
de vida.

La pérdida de la marcha entre los 12 y 14 afos facilita
la aparicion de complicaciones ortopédicas graves como la
escoliosis, que afecta al 90% de los pacientes®. La altera-
cion de la funcion respiratoria, agravada por la escoliosis,
ha sido durante muchos anos la principal causa de muerte.
Sin embargo, el adecuado manejo respiratorio y la aplicacion
de soporte ventilatorio han disminuido los fallecimientos por
causas respiratorias®.

La adolescencia es, por tanto, un momento en el
que realizar un estrecho seguimiento médico, intensificar
el tratamiento fisioterapico respiratorio, los cuidados de
enfermeria y el empoderamiento de la familia, con un
adecuado manejo de diferentes técnicas de fisioterapia,
hiperinsufladores, asistentes de tos o ventilacion mecanica
no invasiva’. En esta etapa el paciente, dependiendo la

edad especifica de cada comunidad autonoma, pasa del
manejo en el entorno infantil al manejo en el entorno
de adultos con la aparicion de un numero no despre-
ciable de problemas psicosociales. La Normativa sobre
el manejo de las complicaciones respiratorias de los
pacientes con enfermedad neuromuscular® aconseja la
implementacion de una consulta multidisciplinar que dé
respuesta a las necesidades de estos pacientes y faci-
lite la mejor coordinacion. En un esfuerzo por facilitar la
atencion y disminuir la frecuentacion hospitalaria, desde
2012 funciona en nuestro Hospital Materno-Infantil una
consulta de enfermedades neuromusculares denominada
«Unidad de motéricos», de caracter multidisciplinar, que
incluye la Seccion de Rehabilitacion Infantil (rehabilitado-
res, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales y logopedas),
Traumatologia, Neumologia, Neuropediatria y Cardiologia.
En un dia, se agrupan las valoraciones por diferentes
especialistas, asi como la realizacion de las pruebas com-
plementarias y reciclado en sus terapias y actividades de la
vida diaria.

Para mejorar la adherencia al tratamiento y la calidad de
los cuidados es fundamental contar con la vision de los pro-
pios pacientes y familiares. Son escasos los estudios relativos
a la calidad de vida de estos, destacando el de Uttley et al.’
que analiza 45 articulos para concluir que los test estandar
no se adaptan a las necesidades de pacientes con Duchenne.
Por ello, desde los servicios de Rehabilitacion Infantil y Medi-
cina Preventiva de un hospital terciario se plante6 conocer
la perspectiva de pacientes, cuidadores principales y profe-
sionales sanitarios en cuanto a la calidad y expectativas de
la asistencia sanitaria recibida.
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Tabla 1 Criterios de seleccion y grupos focales formados

Tabla 2 Guiones tematicos de los grupos focales

Grupo focal de adolescentes
Criterios de seleccion
Diagnostico de distrofia muscular de Duchenne
Edad: 10-16 anos
Seguimiento por el servicio de Rehabilitacion Infantil
durante al menos 3 meses
Grupo formado
Cinco nifos de edades entre 10 y 13 anos
Grupo focal de madres y padres
Criterios de seleccion
Edad: 25-60 anos
Sexo: mujer y varon
Rol: cuidador principal del participante en el grupo
focal de adolescentes
Grupo formado
Cuatro madres y 3 padres de 25 a 60 afnos
Grupo focal de profesionales sanitarios
Criterios de seleccién
Edad: 25-60 anos
Sexo: mujer y varon
Categoria profesional: medicina, enfermeria,
fisioterapia, terapia ocupacional
Tiempo de trabajo en el hospital con pacientes
neuromusculares: al menos 6 meses
Grupo formado
Tres mujeres y un varon. Edades de 25 a 60 afios. Dos
médicas, un fisioterapeuta y un terapeuta ocupacional

Metodologia
Disefo del estudio

Este estudio presenta un enfoque cualitativo. Se selecciono
la técnica de grupo focal'® como método para generar infor-
macion porque permite comprender «por qué» y «cOmo» se
sienten distintas personas en relacion con un tema. Es una
técnica flexible y abierta donde la interaccion entre partici-
pantes facilita la obtencion de informacion que no se podria
adquirir individualmente'.

Ambito de estudio

La poblacion diana fueron los adolescentes de 10 a 16 afos
con DMD en seguimiento por la Seccion de Rehabilitacion
Infantil desde el afo 2012, sus familiares y los profesionales
sanitarios que participaban en su tratamiento.

Participantes

Se formaron 3 grupos focales siendo la variable principal
de segmentacion el rol que desempenaba cada sujeto en
relacion con la enfermedad: paciente, cuidador o profesio-
nal sanitario. Los criterios de seleccion para la composicion
de los grupos y los grupos que se formaron finalmente se
muestran en la tabla 1.

Guion temadtico grupo focal de adolescentes
Salud autopercibida
Calidad de vida
Control del dolor
Areas de mejora
Experiencia en el hospital
Intereses de ocio
Expectativas frente a un nuevo programa terapéutico
Guion temadtico grupo focal de madres y padres
Vivencia y actitudes ante la enfermedad
Fuentes de informacion
Respuesta del entorno
Expectativas frente al programa terapéutico
Experiencia en el hospital
Experiencia con asociaciones de pacientes
Coordinacion entre niveles asistenciales y servicios
Areas de mejora
Guion temadtico grupo focal de profesionales
Dificultades planteadas por la enfermedad
Coordinacion entre niveles
Apoyos educativos y sociales
Expectativas frente a un nuevo programa terapéutico
Areas de mejora

Método

Para elaborar los guiones de la entrevista se identificaron
areas tematicas (tabla 2) teniendo en cuenta los objetivos y
la revision bibliografica, y se plantearon preguntas abiertas.

Captacion

La captacion de los informantes se realizo a través de un pro-
fesional de Rehabilitacion, con trato proximo con los nifos
y sus familiares, que fue el encargado de contactar tele-
fonicamente para invitarles a participar. A los profesionales
sanitarios que cumplian los criterios de seleccion se les captd
durante la jornada de trabajo.

Desarrollo de los grupos focales

Las sesiones se llevaron a cabo en un aula con una loca-
lizacion neutra, alejada de las areas asistenciales del
hospital que podrian tener un significado especial para los
participantes''. La informacion fue recopilada mediante
grabadora de audio, que se activo exclusivamente durante
la reunion. En cada grupo estuvo presente un moderador y
uno o 2 observadores que tomaron notas de campo.

Analisis de la informacion

Para el analisis de la informacion se empled una aproxi-
macion fenomenoldgica, es decir, intentando comprender
la naturaleza de la experiencia desde la perspectiva de los
individuos que la han vivido'. Se llevo a cabo un analisis
de los diferentes discursos para identificar las ideas princi-
pales, tanto aquellas relacionadas con los temas propuestos
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en el guion como las que emergieron durante el trascurso
de las entrevistas. Para ello, en primer lugar, se realiza-
ron transcripciones literales de los audios y se procedio,
a continuacion, a la eliminacion de las grabaciones para
preservar el anonimato. Las transcripciones fueron codifica-
das asignando un coédigo a cada participante que facilitaba
al analista el seguimiento del discurso de una misma per-
sona y garantizaba su confidencialidad. Posteriormente, se
analizaron los datos, agrupando las ideas de similar con-
tenido y organizandolas por temas'"'>'4. En los resultados
se muestran las opiniones mas repetidas acompanadas de
citas textuales ilustrativas de los participantes. Esta forma
de presentar los resultados se basa en la empleada en
otros trabajos previos de investigacion cualitativa’'¢, con
el objetivo de facilitar la lectura y evitar reiteraciones.

Resultados

Informacion durante el transcurso de la
enfermedad

Los familiares consideraban escasa la informacion recibida
al diagnostico: qué implicaciones tiene la enfermedad, cual
es el prondstico y qué pasos han de seguir. La mayoria de
ellos también demandaban menor uso de tecnicismos. Los
profesionales de Rehabilitacion reconocian la dificultad de
transmitir informacion en relacion con el prondstico, ya que
es complicado identificar cuanta informacion quieren recibir
los padres, pero también si estan preparados para asumirla.

«Cuando te dan el diagnéstico, la informacion es escasa.
Entiendo que a los padres no se nos puede hablar en
ese momento pero a lo mejor podrian darnos cuader-
nillos o pdginas web, porque si miras en internet te
escandalizas. . .». (Madre 2)

«Nosotros damos la informaciéon conforme ellos la
piden... si das la informacion mds lejos de lo que ellos
piden pueden hundirse [...] es contradictorio, lo que
viven y lo que realmente quieren saber». (Profesional

1)
Equipo asistencial multidisciplinar

Los familiares consideraban muy importante la funcion del
equipo multidisciplinar y algunos expresaban preocupacion
por la transicion a las consultas de adulto. Valoraban posi-
tivamente la flexibilidad y apertura del equipo a la hora de
tomar en cuenta las propuestas que los padres trasladan. Los
profesionales también tenian en consideracion las ventajas
de esta Unidad de Motoricos, ya que minimiza las visitas
hospitalarias y facilita la coordinacion entre servicios.

«Tenemos miedo de pasar a las consultas de adul-
tos, donde no hay equipo multidisciplinar. Entramos en
que un dia al cardiologo, otro al neumologo, otro al
rehabilitador...». (Madre 3)

Apoyos educativos, sociales y psicolégicos

La mayoria de los padres desconocia la existencia de la figura
de trabajador social en el hospital y proponia que se ofrezca

la posibilidad de contactar con él. En cuanto a los apoyos
educativos, resaltaban la lucha que supone, incluso en cole-
gios especializados, la completa integracion de sus hijos.
Ademas, consideraban fundamental que el hospital brinde
apoyo psicologico a los pacientes.

«Yo pediria que hubiera un asistente social en el hospital.
[...]Ami hijo le cuesta escribir y va air a la Universidad,
;qué tengo que hacer? ;Dejar de ir a trabajar para irme
con él y que pueda hacer una carrera?». (Madre 2)

En cuanto a la opinion de los nifnos, valoraban el apoyo
brindado por sus amigos y especialmente por sus familias. No
obstante, en alguna ocasion se habian sentido desplazados
por parte de conocidos que no tienen experiencia con la
enfermedad a la hora de realizar actividades de ocio.

«Alguna persona con la que no te relacionas con fre-
cuencia da por hecho que ya no puedes hacer nada por
tu discapacidad. Con amigos pasa alguna vez, pero en
general te conocen». (Nifio 2)

Los profesionales percibian buena cobertura de los traba-
jadores sociales del hospital. En cuanto al apoyo psicologico,
veian positiva la presencia de la asociacion en contacto con
el servicio de Rehabilitacion, pues alli el equipo de psi-
cologos tiene mas experiencia con enfermos de Duchenne
y los tratamientos son mas dirigidos. Consideraban que el
momento adecuado para acudir es cuando el nifio es mas
mayor y lo demanda; en las etapas iniciales, muchas veces
son los padres quienes estan mas afectados a nivel psi-
cologico. Ademas, se hacian conscientes de la falta de
comunicacion entre el servicio de Rehabilitacion y las dife-
rentes asociaciones.

«Seria bueno que estuviéeramos mds al dia de lo que
oferta la asociacion, quizd tienen terapias que descono-
cemos y de las que se podrian beneficiar estos pacientes.
Si te preguntan en consulta, puedes darles la informacion
y remitir al nifio a la asociacién». (Profesional 2)

Actividades, deporte y tiempo libre

Entre las preferencias de ocio de los jovenes se encontraban:
salir con los amigos, jugar a la consola o practicar deporte.
Eran conscientes de sus limitaciones para realizar ejercicio
fisico pero demandaban mas actividades deportivas. En este
sentido, proponian actividades grupales con personas con y
sin discapacidad, favoreciendo asi la integracion.

«A mi me gustaria mucho hacer mds deporte, que se
juntaran personas con discapacidad y sin discapacidad,
asi las personas que no conocen bien esto. . .aprenden».
(Nino 2)

Para los profesionales, un programa de actividad fisica
puede ser muy positivo a nivel social y ludico, aunque el
beneficio terapéutico se encuentra principalmente en los
pacientes de menor edad que aldn no hayan perdido la mar-
cha. Una de las propuestas que planteaban era poner a los
pacientes en contacto con centros deportivos adaptados,
imitando experiencias similares con otras patologias que han
tenido buenos resultados.
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«En el Centro de Dafio Cerebral trabajan con centros
deportivos adaptados para esos pacientes. Alli hay per-
sonal cualificado, por lo que estdn mds tranquilos, se
lo pasan bien, hacen grupos de terapia y funciona muy
bien». (Profesional 2)

Fisioterapia

Los padres expresaban la necesidad de sesiones de fisiote-
rapia ofertadas por el hospital, ya que son imprescindibles
en el tratamiento de sus hijos y no disponen de ellas a partir
de cierta edad.

«Hasta los 6 afios dan sesiones en el Centro Base, luego
ya te buscas la vida». (Madre 4)

Formar un grupo de terapia fisica era uno de los objetivos
del equipo rehabilitador, considerando de gran valor para los
resultados terapéuticos la implicacion de la familia en los
ejercicios del nino.

«Tenemos dos objetivos: el grupo de ejercicio terapéu-
tico y buscar alguna forma de comprometer mds a la
familia con los ejercicios diarios, puesto que su impli-
cacion es importante en la evolucién». (Profesional 3)

Humanizacion

Varios padres detectaban areas de mejora derivadas de su
experiencia en hospitalizacion: bafios no adaptados en las
habitaciones, manejo de dolor inadecuado o falta de orga-
nizacion de camas. Los nifios destacaban los largos tiempos
de espera cuando acuden a consulta y la falta de intimidad
al desvestirse.

«Cuando operaron a mi hijo, el bafio de la habitacién no
estaba adaptado y deciamos ;donde le duchamos? Tenia-
mos que ir a un bafio que habia en no sé qué zona del
pasillo que era el que estaba habilitado». (Madre 3)

Sexualidad

Los profesionales plantearon la problematica de la sexua-
lidad en adolescentes con DMD, un aspecto que no se
acostumbra a tratar en las consultas. Resaltaban la impor-
tancia de informar a estos pacientes sobre la posibilidad de
asesoramiento en temas de sexualidad.

«Otro tema que no abordamos y seria lo suyo es la sexua-
lidad de los adolescentes. . .en la adolescencia y con una
limitacidn tan clara de la movilidad pero con una sensi-
bilidad conservada es también como para aconsejarles.
(Profesional 1)

Discusion

Para el grupo focal de madres y padres, uno de los puntos
fuertes de la atencion sanitaria es la consulta multidiscipli-
nar que facilita el seguimiento y la gestion personalizada
de cada caso, perspectiva compartida también por el grupo
de profesionales sanitarios. Esta aproximacion multidisci-
plinar es un aspecto clave en el tratamiento de la DMD"’,

pues no solo facilita una buena coordinacion y es un ejerci-
cio de buena practica, sino que ha demostrado aumentar
la supervivencia y mejorar la calidad de vida en pacien-
tes con enfermedades neuromusculares'®. Entre las areas
de mejora destacan la escasa informacion al diagnostico y
la relacionada con el tratamiento y pronostico. Esta vivencia
de falta de informacion se ha observado anteriormente en
la literatura', asi como la alta proactividad de los padres
en la busqueda de tratamientos?’. Todo ello confluye con la
tendencia actual de implicarlos cada vez mas en la rehabi-
litacion de sus hijos?"?2. Los familiares también reclaman
mayor apoyo social y psicolégico porque lo consideran un
pilar imprescindible en el tratamiento. No obstante, algu-
nas publicaciones” constatan que los padres perciben de
manera mas significativa la afectacion psicoldgica y las limi-
taciones de la enfermedad que los propios hijos, dato que
concuerda con la opinién de los profesionales de nuestro
estudio.

El grupo de nifos tuvo una participacion mas timida. El
deporte es un punto de interés com(n y entre sus expecta-
tivas esta la participacion en grupos de terapia fisica y en
actividades deportivas con otros nifos tanto con discapa-
cidad como sin ella. Como ya reflejaron Nereo y Hinton?*,
en general, los intereses y deseos que tienen los ninos con
distrofia de Duchenne no son diferentes de los que puedan
tener otros nifnos sin esta patologia. Entre las actividades de
ocio se encuentra la aficion por los videojuegos, esto coin-
cide con los resultados de un estudio brasilefo?®> que pone
de manifiesto que los videojuegos constituyen una de las
actividades de mayor interés en nifios.

Los profesionales tienen gran interés en formar un grupo
de terapia fisica que sirva de forma lidica y terapéuticay se
hacen conscientes de las necesidades de coordinacion con
las asociaciones. La relacion positiva entre ocio y calidad
de vida ya se ha descrito previamente en la bibliografia?®.
Ademas, en este grupo surge un aspecto de gran interés
que no estaba planteado en el guion tematico: la sexuali-
dad en adolescentes con Duchenne, un tabu cuyo abordaje
debe tenerse en cuenta como un aspecto mas de la asisten-
cia sanitaria. Segun una revision realizada en Suecia?®, el
numero de estudios que tratan la salud sexual en personas
con distrofia muscular es muy limitado, tanto en lo concer-
niente a sintomas que disminuyen la calidad sexual como
a soluciones para mejorarla. En otro estudio observacional
de 2005%, personas con DMD de 18 a 42 ahos manifesta-
ban como necesidad la capacidad de disfrutar de una vida
amorosa mas satisfactoria, concluyendo la importancia de
ofrecer a personas con esta patologia la posibilidad de desa-
rrollar competencias en todas las areas de la vida, incluida la
sexualidad.

Finalmente, cabe destacar la diferencia de opiniones en
cuanto a ciertos temas como es el apoyo social prestado
por el hospital: los padres piensan que deberia fomentarse
la figura del trabajador social en el hospital y los profe-
sionales consideran su disponibilidad adecuada. También
existen distintos puntos de vista respecto a la informacion
del pronostico de la enfermedad y en qué momento debe
ofrecerse. Algunos estudios ya han hablado del reto psico-
légico que supone para pacientes y cuidadores integrar el
conocimiento de la enfermedad?® y como un abordaje en
fases tempranas puede ser contraproducente, ya que genera
alto grado de ansiedad anticipatoria pero, al mismo tiempo,
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también beneficioso porque les permite estar preparados,
comprender mejor a sus hijos y compartir de una manera
mas consciente las vivencias con ellos?’.

Es preciso tener en cuenta algunas limitaciones del estu-
dio como es la eleccion del moderador que, al tratarse de
un profesional del hospital, podria haber generado cierto
sesgo en las respuestas de los participantes. Para inten-
tar disminuirlo, se escogié para moderar a profesionales
del servicio de Medicina Preventiva, sin contacto previo con
los pacientes y familiares. Por otro lado, en el grupo focal
de profesionales, los entrevistados pertenecian a la misma
organizacion, existe un pasado comdn que pudo interferir
en la forma y contenido de sus intervenciones. El modera-
dor tratd de solventar este problema haciendo participe a
todos los individuos de modo que todas las opiniones fueran
escuchadas. Por ultimo, la técnica del grupo focal tiene la
ventaja de permitir la interaccion grupal y la estimulacion
de ideas, pero también la desventaja de que, en ocasiones,
puede inhibir opiniones debido a timidez o intimidacion.
Se redujo este efecto dando pie a todos los participantes
durante las entrevistas y con la forma de segregar a los gru-
pos para que existiese la mayor libertad de expresion y las
menores relaciones de poder posibles.

Estos hallazgos han permitido poner en marcha acciones
de mejora en el proceso asistencial de estos pacientes. En
primer lugar, se difundieron los resultados al equipo pro-
fesional con el fin de incorporar el punto de vista ofrecido
por pacientes y familiares en la practica diaria. Ademas,
actualmente se proporciona, de forma rutinaria en consulta,
informacion referida a trabajadores sociales del propio
hospital o de zona y recursos psicologicos de las asocia-
ciones. Se esta desarrollando una consulta de transicion
a la edad adulta para personas con enfermedades neuro-
musculares, dadas las diferentes necesidades del paciente
infanto-juvenil y adulto®®-*2, con la creacion de una figura
de gestor de transicion que permita la coordinacion de los
referentes sanitarios. Por Gltimo, se ha organizado un proto-
colo de actividad fisica adaptada o ejercicio terapéutico. Su
objetivo es mejorar la adherencia al ejercicio fisico a través
de una actividad lidica adaptada a las caracteristicas clini-
cas, que facilite la interaccién con sus iguales en un entorno
controlado.
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