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RESUMEN

Introduccion: La distrofia muscular de Duchenne es una enfermedad rara que afecta a los nifios
que la padecen y también a sus padres y cuidadores. Las familias de estos nifios presentan una
carga social, laboral y psicoldgica adicional que se ha visto incrementada durante la pandemia
por COVID-19.

Objetivo: Explorar las experiencias y percepciones de padres, madres y/o tutores sobre el
proceso de diagnostico de su hijo/a y el impacto de la COVID-19 para el seguimiento del

tratamiento desde una perspectiva cualitativa.

Métodos: Se realizé un estudio cualitativo, siguiendo un enfoque descriptivo, a partir de la
informacion obtenida de quince entrevistas semiestructuradas a padres de nifios con DMD que
habian convivido durante el confinamiento por COVID-19. Se emple6 la herramienta ATLAS.ti

v.9.0 para la organizacion y analisis de dicha informacion.

Resultados: Del anélisis de los datos surgieron tres temas principales: (a) experiencias durante
el proceso de diagndstico, (b) impacto de la pandemia en la salud fisica, psicolégica y

emocional y (c) principales prioridades identificadas para mejorar la atencion sanitaria.

Discusion: Los padres de los nifios con DMD se han enfrentado a un proceso muy complicado
desde el momento del diagnostico. Han buscado apoyo e informacion procedente de distintas
fuentes y se han adaptado a las nuevas necesidades causadas por la COVID-19. Ademas, han
tenido que lidiar con cargas emocionales, econdmicas y laborales adicionales con el fin de

ofrecer a sus hijos un desarrollo dptimo.

Conclusién: Los hallazgos de este estudio pueden ayudar a comprender que, ademas de los
nifios con DMD, los padres necesitan apoyo social, fisico y emocional para conseguir que estas

familias tengan la mejor calidad de vida posible.

Palabras clave: COVID-19; Distrofia Muscular de Duchenne; Investigacion Cualitativa;

Padres.



SUMMARY

Introduction: Duchenne muscular dystrophy is a rare disease that affects the children who
suffer from it and also their parents and caregivers. The families of these children have an
additional social, occupational and psychological burden that has increased during the COVID-
19 pandemic.

Aim: To explore the experiences and perceptions of parents and/or caregivers about the process
of their child's diagnosis and the impact of COVID-19 on treatment follow-up from a qualitative

perspective.

Methods: A qualitative study was carried out, following a descriptive approach, based on the
information obtained from fifteen semi-structured interviews with parents of children with
DMD who had lived together during COVID-19 confinement. The ATLAS.ti v.9.0 tool was

used to organise and analyse the information.

Results: Three main themes emerged from the data analysis: (a) experiences during the
diagnostic process, (b) impact of the pandemic on physical, psychological and emotional health,

and (c) main priorities identified for improving health care.

Discussion: Parents of children with DMD have faced a very complicated process from the
moment of diagnosis. They have sought support and information from different sources and
have adapted to the new needs caused by COVID-19. In addition, they have had to cope with
additional emotional, financial and work-related burdens in order to provide their children with
optimal development.

Conclusion: The findings of this study can help to understand that, in addition to children with
DMD, parents need social, physical and emotional support to ensure that these families have
the best possible quality of life.

Key words: COVID-19; Muscular Dystrophy, Duchenne; Parents; Qualitative Research.



INDICE

1. INTRODUCCION
2. MATERIALES Y METODOS

2.1. Disefio

2.2. Participantes

2.3. Recogida de datos

2.4. Andlisis de datos

2.5. Consideraciones éticas

2.6. Rigor

3. RESULTADOS

3.1. Caracteristicas de los participantes

3.2. Tema 1. Experiencias durante el proceso de diagnostico

3.3. Tema 2. Impacto de la pandemia en la salud fisica, psicol6gica y emocional
3.3.1. Subtema 2.1. Diferencias socio-economicas entre familias
3.3.2. Subtema 2.2. Alternativas al tratamiento tradicional

3.4. Tema 3. Principales prioridades identificadas para mejorar la atencién sanitaria
3.4.1. Subtema 3.1. Formacidn profesional y sensibilizacion social
3.4.2. Subtema 3.2. Diferencias entre grupos etarios
3.4.3. Subtema 3.3. Carga administrativa y econdmica como determinantes de salud

4. DISCUSION
5. CONCLUSIONES
6. BIBLIOGRAFIA

7. ANEXOS

11

11

12

12

13

16

16

21



1. INTRODUCCION

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad de herencia recesiva ligada al
cromosoma X, caracterizada por debilidad muscular progresiva que avanza hasta la aparicion
de complicaciones respiratorias, ortopédicas y cardiacas, dando lugar a dependencia y muerte
prematura (Nascimento Osorio et al., 2019). Este trastorno esta presente desde el nacimiento,
pero generalmente los sintomas se observan alrededor de los cinco afios de edad (de Freitas
Nakata et al., 2021; Nascimento Osorio et al., 2019). Se debe sospechar DMD si el nifio tiene
antecedentes familiares con esta patologia, muestra retraso al caminar, dificultad para correr o
subir y bajar escaleras, debilidad muscular con hipertrofia en gemelos, signo de Gowers, asi
como deterioro cognitivo, retraso en el habla y aparicion de dolor o calambres (Aartsma-Rus et
al., 2016; Birnkrant, Bushby, Bann, Apkon, Blackwell, Brumbaugh, et al., 2018; de Freitas
Nakata et al., 2021). Ante la sospecha clinica, se comprueba la presencia de enzimas musculares
elevadas en sangre, especialmente de la creatina quinasa (CK) (Aartsma-Rus et al., 2016). Para
confirmar el diagndstico, se realiza la prueba de delecion y duplicacion y, en el caso de ser
negativa, se lleva a cabo la secuenciacion genética de la distrofina (Bushby et al., 2010).
Finalmente, si las pruebas genéticas no aportan un diagnoéstico de DMD, se procede a analizar
una muestra de biopsia muscular (Birnkrant, Bushby, Bann, Apkon, Blackwell, Brumbaugh, et
al., 2018).

La DMD origina un declive predecible en la funcion motora de aquellos que la padecen
(Bernardini, 2018). Se asocia la edad en la que se pierde la deambulacion independiente con
otras alteraciones funcionales, como limitacion de movilidad de los miembros superiores,
escoliosis, insuficiencia respiratoria y cardiomiopatia (Bernardini, 2018). No obstante, la
introduccién de corticoides, la ventilacién mecanica, el manejo cardiaco, la cirugia de columna
y el abordaje multidisciplinar han permitido el incremento de la tasa de vida de estos pacientes,
aumentando hasta la tercera o cuarta década (Houwen-van Opstal et al., 2021). Por este motivo,
el equipo multidisciplinar debe estar compuesto por distintos profesionales de la salud, como
fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales, cirujanos ortopédicos, nutricionistas, neurdlogos,
endocrinodlogos y pediatras, entre otros, con el fin de ofrecer al paciente y a la familia el mejor
abordaje (Birnkrant, Bushby, Bann, Alman, et al., 2018; Birnkrant, Bushby, Bann, Apkon,
Blackwell, Brumbaugh, et al., 2018). Contexto que tuvo readaptarse durante el confinamiento

por la nueva cepa de coronavirus (COVID-19), donde a pesar de que no existia una evidencia



documentada de que los pacientes con DMD tuviesen una mayor incidencia de infeccion por
sindrome respiratorio agudo severo (SARS-CoV-2), aquellos que se encontraban en etapas
avanzadas podian verse predispuestos a sufrir un curso grave de la enfermedad (Sobierajska-
Rek, Manski, Jablonska-Brudto, Sledzinska, Ucifiska, et al., 2021). Por ello, estos pacientes
tuvieron que seguir las indicaciones generales pautadas por la Organizacion Mundial de la
Salud (OMS) y mantener un distanciamiento social, evitando las reuniones y el transporte
publico, limitando el tiempo en tiendas y empleando plataformas tecnoldgicas en lugar de
realizar actividades presenciales, asi como un correcto y regular lavado de manos (Sobierajska-
Rek, Manski, Jabtonska-Brudlo, Sledzifiska, Ucinska, et al., 2021; Veerapandiyan et al., 2020).
Ademas, se recomendaba que siguiesen su tratamiento médico, a menos que su neurélogo o
cualquier otro especialista ajustase o eliminase la medicacion (Sobierajska-Rek, Manski,
Jabltonska-Brudlo, Sledzinska, Ucinska, et al., 2021; Veerapandiyan et al., 2020).

Por otro lado, las pautas internacionales destacan la necesidad para estos pacientes de la terapia
fisica y el mantenimiento de la funcion mediante intervenciones ortopédicas, ejercicios de
fuerza, movilidad, estiramiento y resistencia, reeducacion postural y manejo respiratorio
(Sobierajska-Rek, Manski, Jabtonska-Brudto, Sledzinska, Ucinska, et al., 2021). Durante la
pandemia, estas necesidades tuvieron que adaptarse e implementar un programa de fisioterapia
en el hogar (Sobierajska-Rek, Manski, Jabtonska-Brudto, Sledzifiska, Wasilewska, et al., 2021).
Se llevaron a cabo talleres en linea, consultas individuales online y publicacion de videos con
instrucciones (Sobierajska-Rek, Manski, Jabtonska-Brudto, Sledzinska, Ucinska, et al., 2021).
A pesar de ello, este sistema de telerehabilitacion se vio sujeto a la disponibilidad de los padres
y cuidadores, suponiendo un aumento del impacto de cargas y responsabilidades
(Veerapandiyan et al., 2020). El papel de las familias en el cuidado de los pacientes con DMD
es muy importante y se necesita mucha atencion por su parte, lo que puede ocasionar problemas
de autoestima, dificultad para conciliar el suefio y episodios de estrés y depresion (Landfeldt et
al., 2018). El estrés parental puede verse influenciado por la interaccion con los hijos y por el
comportamiento de los mismos, por lo que es importante que el equipo de atencion
neuromuscular incluya un psicoélogo, psiquiatra, trabajador social o enfermero psiquiatrico con
el fin de ayudar a las familias y personas con afecciones médicas o del neurodesarrollo cronicas
(Birnkrant, Bushby, Bann, Apkon, Blackwell, Colvin, et al., 2018; Gocheva et al., 2019).
Ademas, la adherencia al tratamiento de los pacientes con DMD depende en gran medida de las

decisiones de las familias y cuidadores, por lo que es importante conocer los factores sociales
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y financieros de los mismos (Denger et al., 2019). También es importante conocer la calidad de
vida de los familiares de estos pacientes, donde el nivel de evidencia adn es limitado,
predominando principalmente estudios con disefios cuantitativos (Landfeldt et al., 2018). Por
todo ello, el objetivo de este estudio es explorar las experiencias y percepciones de padres,
madres y/o tutores sobre el proceso de diagnostico de su hijo/a y el impacto de la COVID-19
para el seguimiento del tratamiento desde una perspectiva cualitativa.

2. MATERIALES Y METODOS
2.1. Disefio

Se realizd un estudio cualitativo descriptivo para conocer el proceso diagnostico y las
experiencias sociosanitarias de los padres y madres de nifios con DMD durante el
confinamiento por COVID-19 (Sandelowski, 2000). El estudio se llevo a cabo mediante

entrevistas individuales semiestructuradas desde enero a junio de 2022,
2.2. Participantes

La poblacion de estudio estuvo compuesta por padres y madres que forman parte de la
Asociacion Duchenne Parent Project Espafia y/o acuden al Centro de Atencion Temprana
InterActla en Almeria (Andalucia, Espafia). Se utiliz6 un muestreo por conveniencia, con los
siguientes criterios de inclusion: (i) ser padres/madres o tutores legales de un hijo/a con distrofia
muscular de Duchenne, (ii) con el que han convivido durante el confinamiento por COVID 19
y (iii) que reciban tratamiento de Fisioterapia en el Centro InterActia de Almeria y/o
pertenezcan a la Asociacion Duchenne Parent Project Espafia; (iv) los padres/madres o tutores
legales deben ser mayores de edad y (v) haber firmado el consentimiento informado previo a la
participacion en el estudio. Los criterios de exclusion fueron: (i) que, durante la COVID, el
hijo/a haya padecido otras enfermedades graves. Las caracteristicas sociodemograficas de los

participantes se resumen en la Tabla 1.



Tabla 1. Caracteristicas sociodemogréficas de los participantes

- . . . Formacion Situacion . Numero de
Cddigo Sexo Edad Nacionalidad Localidad académica laboral Estado civil hijos (DMD)
P1 Femenino 41 Espafiola Vlat0[ Bachillerato Reqlucmon de Casada 1(1)
(Almeria) jornada
. o Roquetas de .
P2 Femenino 39 Espafiola Mar (Almeria) EGB Activa Casada 3(1)
P3 Femenino 43 Espafiola Sevilla FP Cuidadora Casada 2(2)
. - Trobajo del .
P4 Masculino 53 Espafiola . ! FPII+BUP Activo Casado 2 ()
Camino (Lebn)
P5 Femenino 43 Espafiola Getafe FP Reduccmn de Soltera 2(1)
jornada
P6 Femenino 44 Espafiola Malaga Bachillerato Cuidadora Divorciada 2
P7 Femenino 48 Espafiola Sevilla Universitarios Activa Casada 3(1)
P8 Femenino 55 Espafiola Madrid Universitarios Activa Casada 3(1)
P9 Femenino 41 Espafiola Sevilla Universitarios Re?grcr]callgg de Casada 1(D)
P10 Femenino 46 Espafiola Orense FP Re(_jucuon de Casada 2(1)
jornada
P11 Femenino 54 Espafiola Lugo Universitarios Activa Casada 21
P12 Femenino 45 Espafiola San_ta Pola Universitarios Paro Casada 2(2)
(Alicante)
P13 Femenino 46 Espafiola Marin Universitarios Re(_juccmn de Casada 2(1)
(Pontevedra) jornada
P14 Femenino 46 Espafiola San C“St.o bal Universitarios Activa Casada 2(1)
(Segovia)
. ~ El Ejido L .
P15 Femenino 37 Espafiola . Primarios Activa Soltera 32
(Almeria)

EGB: Educacion general basica; BUP: Bachillerato unificado polivalente; FP:

Formacion profesional; DMD: ndmero de hijo con distrofia muscular de Duchenne



2.3. Recogida de datos

La recogida de datos se realizo entre los meses de marzo y abril de 2022 a través de entrevistas
individuales semiestructuradas. Los investigadores desarrollaron y acordaron un protocolo de
entrevista para que los participantes pudiesen dar respuestas detalladas sobre el tema (Anexos,
Tabla Sup. 1). Se realizaron un total de 15 entrevistas individuales, de las cuales una se llevo a
cabo de forma presencial en el despacho 1.200 de la Facultad de Ciencias de la Salud en la
Universidad de Almeria, mientras que el resto se realizaron mediante llamada telefonica o
videollamada. Las entrevistas tuvieron una duracion media aproximada de unos 50 minutos y
fueron grabadas en formato de audio mediante dos teléfonos moviles, para evitar la pérdida de
informacion, colocados en distintas ubicaciones con el fin de obtener una buena calidad de
sonido. La recolecciéon de datos finalizd cuando se alcanzd la saturacion tematica y no se
identificaron nuevos temas. Para garantizar el anonimato de los participantes en la transcripcion

de las entrevistas, se empled la letra “P” (participantes) junto con el nimero de participante.
2.4. Andlisis de datos

Se utiliz6 ATLAS.ti v.9.0 para llevar a cabo un analisis tematico (Braun & Clarke, 2006). En
una primera etapa, se realizé una transcripcion literal de las entrevistas grabadas por dos
investigadores de forma independiente para familiarizarse con los datos y organizar los datos
mas relevantes en unidades de significado, a través de una aproximacion inductiva y
exploratoria, de las dos primeras entrevistas. Posteriormente se fueron revisando y modificando
los codigos conforme avanzaba el proceso de codificacidn y se aglutinaron en posibles temas
que reflejasen las experiencias y percepciones de los participantes. Finalmente, se revisaron los
temas seleccionados a partir de una nueva lectura de todos los codigos y conjunto de
informacidn para asegurar la validad tematica de los datos recogidos, antes de definir y preparar

el informe final (Figura 1).



Figura 1. Mapa conceptual en base a las experiencias y percepciones de los participantes

El proceso de diagnéstico de
Duchenne y el impacto de la COVID-19
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2.5. Consideraciones éticas

La Comision de Etica e Investigacion del Departamento de Enfermeria, Fisioterapia y Medicina
de la Universidad de Almeria (EFM 175/2022) aprobo la propuesta de estudio, el cual tuvo en
cuenta todos los aspectos éticos de la Declaracion de Helsinki y sus sucesivas revisiones. Antes
de obtener el consentimiento, se les proporcion6 informacion sobre la naturaleza del estudio a
los participantes, sus implicaciones dentro del mismo y la oportunidad de retirarse en cualquier
momento sin necesidad de dar explicaciones. Ademas, se les explico que la participacion era
totalmente voluntaria y que la informacién obtenida se utilizaria exclusivamente para los fines
especificos del estudio, tratada conforme al Reglamento (UE) 2016/679 del Parlamento
Europeo y del Consejo de 27 de abril de 2016 y Ley 3/2018 de 5 de diciembre de Proteccion de

Datos Personales y Garantia de los Derechos Digitales.
2.6. Rigor

La elaboracion del estudio se realizo de acuerdo a los estandares de elaboracion metodolégica
en investigacion cualitativa (Standards for Reporting Qualitativa Research (SRQR)) (O’Brien
etal., 2014). Asimismo, con el fin de asegurar la validad y fidelidad de los resultados, el proceso
de analisis temaético se realiz6 entre dos investigadores de forma independiente. En caso de
discrepancia, un tercer investigador era consultado para poder alcanzar un acuerdo. Todos los

investigadores implicados estuvieron de acuerdo con los resultados finales.



3. RESULTADOS
3.1. Caracteristicas de los participantes

Para la realizacion de este estudio, se llevaron a cabo un total de 15 entrevistas individuales a
madres y padres de hijos con distrofia muscular de Duchenne entre marzo y abril de 2022. El
93,3% de las entrevistadas fueron madres (n=14) y el 6,7% (n=1) padres, con un rango de edad
que va de los 37 a los 55 afios (45,4+5,3). En cuanto a la formacion académica de los
participantes, un 46,7% (n=7) cuentan con formacién universitaria, un 26,6% (n=4) formacién
profesional, un 13,3% (n=2) bachillerato, y un 6,7% (n=1) estudios primarios y EGB
respectivamente. En relacion a la situacién laboral de los participantes, un 46,7% (n=7) se
encontraba en situacion activa, un 33,3% (n=5) con reduccion de jornada, un 13,3% (n=2)
ejerce de cuidador/ay un 6,7% (n=1) se encuentra en situacion de desempleo (Tabla 1).

3.2. Tema 1. Experiencias durante el proceso de diagnostico

En este primer tema, los participantes enfatizan el momento del diagnéstico como uno de los
méas duros de todo el proceso de la enfermedad, llegando incluso a marcar un momento
inolvidable por la rudeza en la comunicacion, en algunos de los casos, y por el tiempo de espera
hasta la confirmacion del mismo. De la misma manera, algunos de los entrevistados sefialaban
el sentimiento de no ser escuchados por los profesionales sanitarios y la enorme insistencia que

tuvieron que hacer para que finalmente se hicieran las pruebas de confirmacion del diagnostico:

“El momento del diagnostico fue lo mas dificil. Llevaba tiempo viendo que algo en
el nifio no iba bien. Me lo habian dicho también en la guarderia, pero el médico
siempre decia que estaba dentro de los parametros, que no me preocupase... Al
final el diagnostico fue tarde y fue por mi insistencia. Ademas, en mi caso, el médico
fue demasiado tajante, muchas veces las madres coincidimos en esto. EI médico me
dijo “tiene DMD, con diez anios se va a quedar en silla de ruedas y con 20

enterrado”. Creo que la empatia y las formas de decir el diagnostico son dificiles

de ver a dia de hoy” P2

Por otro lado, la mayor parte de los participantes subrayaban el papel fundamental que
suponen las asociaciones en sus vidas y en las de sus hijos/as, supliendo en muchas

ocasiones las carencias percibidas del sistema sanitario. En este sentido, algunos padres



indicaban que eran los propios profesionales los que les aconsejaban acudir a las

asociaciones:

“Cuando nos dieron el diagnostico de Duchenne, nos dijeron que fuésemos
a una asociacion porque la neurdloga poco nos podia ayudar. Ahi es cuando
dices “pues si la neurologa nos dice eso...”. Nosotros no teniamos ni idea de
que habia asociaciones de enfermedades raras y buscando tuvimos la suerte
de dar con Duchenne Parent Project, pero nos quedamos chafados cuando
la neurdloga nos dijo eso. Te encuentras solo, en ese sentido, con los
profesionales médicos. En la asociacion, por ejemplo, hacen charlas en los
colegios con los profesores, explican el comportamiento y caracteristicas de
Duchenne... Nosotros estamos salvados por la asociacion. Si no fuera por

ellos, estariamos muy solos y fastidiados” P5

“Cuando supe el diagnostico, tuve que entrar en contacto con la asociacion
y estuve hablando con una madre que tiene dos hijos con Duchenne. Eso me
salvo. Yo queria acostarme, ponerme una manta en la cabeza y llorar, pero
me hizo darme cuenta que hay que luchar. Me dijo que iba a ser dificil, pero
que habia muchas familias que estaban para ayudarme y que, si necesitaba

algo, iban a estar alli” P9
3.3. Tema 2. Impacto de la pandemia en la salud fisica, psicologica y emocional

Este segundo tema aborda el impacto de la pandemia en las familias con algin miembro
diagnosticado de Duchenne en funcion de las diferencias socio-econdémicas de las mismas, asi
como los recursos utilizados durante la pandemia para intentar seguir llevando a cabo la

continuidad de los diferentes tratamientos.
3.3.1. Subtema 2.1. Diferencias socio-econémicas entre familias

En algunas de las entrevistas, se pudo observar el impacto fisico, psicolégico y emocional de
las familias durante el confinamiento segln los recursos econdémicos de los que disponian como,

por ejemplo, el tipo de vivienda:



“Tenemos una casa en un pueblo de la sierra de Madrid. Alli ibamos todos los fines
de semana, en vacaciones y siempre que podemos. Cuando empezaron a hablar de
que a lo mejor nos confinaban, nos pillo alli pasando el fin de semana. Pudimos
salir a pasear, pudimos hacer muchas cosas que la gente en pleno confinamiento
no pudo. Conozco a otras familias como nosotros, con hijos con Duchenne, que los

pasaron muy mal, con casas mas pequeiias, sin terraza si quiera” P8

“En mi caso, teniamos miedo de salir y mi casa es pequena, y claro, el sedentarismo
para los nifios con DMD es malisimo. Es cierto que dijeron que los nifios con
autismo y con necesidades podian salir, pero es dificil porque yo tengo dos nifios
mas, entonces es dificil sacar a uno y a los otros no. El no sali6 en todo el
confinamiento, te dabas cuenta de que cada dia iba haciendo menos... Por ejemplo,
a mi hijo se le subieron los gemelos en dos ocasiones, tuvo muchas retracciones en

el tendon de Aquiles, no sabiamos qué hacer” P2

“El confinamiento en casa bien, el problema es que es una casa pequeria, y jdonde
los pones a andar y a hacer un poco de ejercicio? El fisioterapeuta nos mandaba
ejercicios para hacer como pudiéramos en casa, pero el cambio se notd6 mucho.
Ten en cuenta que mis nifios, aunque tengan Duchenne, no paran, por la tarde
vamos al parque, a las extraescolares... Entonces estar todo el dia en casa, en una
casa pequefia, tampoco andas como andas normalmente, asi que cuando
empezamos a salir los notaba més cansados de lo normal, pero yo creo que fue eso,
dos o tres meses sin salir de casa, fue mucho tiempo. Ademas, se les notaba en el

animo”’ P12
3.3.2. Subtema 2.2. Alternativas al tratamiento tradicional

La mayor parte de los entrevistados subrayaron que el Unico apoyo recibido por parte de las
instituciones fue a través de llamadas telefonicas, siendo en la mayoria de los casos insuficiente
para las necesidades requeridas por sus hijos con enfermedad de Duchenne. Por otro lado, los
participantes mencionaron que las asociaciones se volcaron para realizar webinars y otros
cursos online durante la pandemia en materia de formacion, apoyo psicolégico para toda la

familia, entre otros:



“Desde los hospitales no se hizo nada. Las consultas no eran presenciales, todo
era online o telefonico y los primeros meses de la pandemia fueron horrorosos. Fue
horroroso para todo el mundo, y con un hijo que tiene una enfermedad

degenerativa, fue aun peor. No hubo ayudas, no habia nada” P15

“En nuestro caso, el centro de fisioterapia donde va nuestro hijo esta muy
implicado con nosotros y organizé un webinar para que los padres tuviéramos
herramientas para poder hacer fisioterapia en casa. Estuvo muy bien y hubo mucha
participacion. Ese material quedé recogido y si querian ver cdmo masajear, podian
verlo con las indicaciones de la fisioterapeuta. Sabemos que no es lo mismo, ni son

las mismas manos, pero ayudo muchisimo” P1

En este sentido, gran parte de los padres destacaron el sentimiento de miedo e incertidumbre
que les ocasiono la parada de las terapias a las que acudian sus hijos debido al confinamiento y
al estado de alarma, asi como las consecuencias que ello podria ocasionar en el desarrollo y

progreso de la enfermedad:

“Cuando comenzo todo tuve mucho miedo e incertidumbre sobre la repercusion
que todo eso podria tener para mi hijo. Si no te dejan salir a la calle y no te dejan
hacer rehabilitacion, estos nifios van para atras. Pierden agilidad, capacidad

muscular, se cansan mas...” P13

“A mi me dio mucho miedo dejar la fisioterapia y, sobre todo, el tema de que el
nifio se moviera menos. Me daba miedo que el nifio estuviera mucho tiempo sentado
y cuando se quisiera poner de pie no pudiera y diese ahi el bajén. Me dio mucho
miedo cortar las terapias, la piscina, él hacia natacion para la diversidad
funcional. Me dio miedo de verdad porque no sabia qué iba a pasar cuando
volvieran a coger al nifio en fisioterapia, me daba mucho miedo que me dijeran que
habia perdido mucha movilidad o que se habia acortado mucho el tendon de

Aquiles. Me daba pavor” P9

“Fue un horror, mi hijo iba dos dias a fisioterapia, otros dos a natacion, uno a
montar a caballo y después nosotros le haciamos los estiramientos y masajes en

casa, y con el COVID se pard todo. El nifio se quedo de repente sin nada, se anul6
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todo y fue cuando comenz6 el deterioro. Ha pegado un bajon impresionante que no

lo hemos recuperado, aunque hayamos recuperado todas las terapias...” P10
3.4. Tema 3. Principales prioridades identificadas para mejorar la atencién sanitaria

A lo largo del tercer tema se destacan algunas barreras sanitarias, sociales y administrativas que
repercuten en la calidad de la atencion sanitaria hacia las personas con enfermedad de Duchenne
y sus familias, asi como en la calidad de vida ante la burocracia y las trabas administrativas

encontradas en las diferentes instituciones.
3.4.1. Subtema 3.1. Formacion profesional y sensibilizacion social

Gran parte de los participantes hace alusion a la falta de formacion en enfermedades raras por
parte de los profesionales sanitarios y codmo eso, les crea aun mas incertidumbre sobre el futuro
de sus hijos. Asimismo, algunos padres aluden a la falta de sensibilizacién por parte de la
sociedad, suponiendo en muchas ocasiones una carga psicoldgica afiadida y un sentimiento de

falta de integracion:

“Entre los profesionales hay desconocimiento sobre las pruebas que hay que hacer
para diagnosticar la enfermedad de Duchenne. Creo que deberian conocer un poco
mas la enfermedad porque cuando mi hijo era pequefiito iba a un pediatra que
habia rotado en neurologia, en neuropediatria en el hospital, pero aun asi no me
pidié una CPK, gue es una analitica basica. Hay un poco de desconocimiento a
nivel de los pediatras porque son enfermedades graves y no se sospechan... Hacer
una analitica en un nifio pequefio no es algo cdmodo, a nadie le gusta hacerlo, pero

es suficiente para diagnosticar que hay una enfermedad de este tipo” P11

“Nadie hace nada con mala intencion, pero al final el nifio lo pasa mal y es tu
hijo... Por ejemplo, ver en juegos como el paniuelito que podrian adaptarlo, y los
profesores te dicen que si, que no te preocupes, y al final ves a todos los nifios
jugando al pafiuelito o al pilla-pilla y €l sin jugar. Podrian ir a por el pafiuelito
dando pasos de pingdino, sin correr, igualando el juego porque los deméas tampoco
pueden correr. Al final el nifio s6lo quiere jugar y hace falta romper barreras

sociales como éstas” P9
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3.4.2. Subtema 3.2. Diferencias entre grupos etarios

La mayor parte de los padres coinciden en el abandono percibido por el sistema sanitario cuando
llegan a la edad de los 6 afios, momento en el que termina atencion temprana, y a los 14 afios,
instante en el que la atencion sanitaria deja de realizarse por pediatria y comienza a realizarse
por servicios de atencion a adultos. Los participantes destacan que cuando llegan estos dos
momentos, las ayudas que sus hijos necesitan desaparecen y las necesidades de la enfermedad

de Duchenne pasan a ser consideradas como “crénicas’:

“Empezamos en atencion temprana y ahi fenomenal. Dimos con una fisioterapeuta
estupenda, con mucho interés y alli estuvimos hasta los seis afios, pero llegan los
seis afios ¢y ahora qué? Ya nadie te quiere, tienes que buscarte la vida. Es que me
parece alucinante, ¢es que mi hijo a partir de los seis afios se va a curar? No
entiendo todo esto, somos los gran abandonados y olvidados, buscate la vida si
puedes y si no puedes buscatela igualmente. Muy mal, la verdad que mal, te

encuentras solo y sin nadie que te apoye” P5

“Bueno, otro problema es que, en Andalucia, por ejemplo, pasan a los nifios a los
14 afios a adultos y eso es otra barrera. He tenido la suerte de que, al pillarnos la
pandemia, los procesos van més lentos. En adultos pasan de verlo cada 6 meses
con una atencion mas cercana y familiar, a verlo una vez al afio, cuando realmente
estan peor, ya que cuantos mas afos tienen, peor estan y necesitan mds revisiones”
P3

3.4.3. Subtema 3.3. Carga administrativa y economica como determinantes de salud

En este ultimo subtema, los participantes hacen hincapié en las dificultades encontradas en las
instituciones a la hora de pedir cualquier tipo de ayuda para sus hijos. Resaltan que este aspecto
se ha visto agravado, mas si cabe, durante la pandemia, llegando incluso a dejar de cobrar las

ayudas durante este periodo:

“Mi hijo esta fenomenal, él tiene ocho arios y corre, salta, se levanta solo del suelo,
no necesita las manos para levantarse... Sin el trabajo de sus fisioterapeutas y todo
el trabajo que lleva entre semana, hidroterapia, hipoterapia, €l no estaria asi. Pero

todo pagandolo nosotros porque no hay nada que esté financiado. Asi que nosotros
12



damos gracias de que podemos permitirnoslo, pero hay muchas familias que no
pueden darle tantas terapias a sus hijos y te queda la cosa de decir: ‘podria estar
tan bien como este nene y no lo estd porque no puedo darle todas las terapias’. Eso

es muy fuerte para un padre” P5

“En el confinamiento, a mi hijo se le cumplia el grado de discapacidad y tuve que
ir a la Seguridad Social. No sé si nos confinaron el 13 o el 15 de marzo, pues el dia
doce fui a decirles que me tocaba pasar el tribunal médico y me dijeron: ‘no te
preocupes, te hago un papel que has venido por aqui y cuando pases el tribunal
médico ya nos lo comunicaras y tal’. Bueno, me han parado una prestacion durante
dos afios porque claro, se paré el mundo, en la sanidad, en la Seguridad Social, asi
que yo dejé de cobrar esa prestacion porgue yo no habia pasado el tribunal médico

con mi hijo” P5

Cada vez que hay que renovar el certificado de familia numerosa o el de
discapacidad son una cantidad de problemas, una cantidad de burocracia... Ahora
con la pandemia se ha agravado todo muchisimo, es una pesadilla de hecho.
Muchas veces nos han quitado las ayudas y luego hemos tenido que reclamarlas
simplemente por un retraso en renovar los certificados. No llega a tiempo el
certificado renovado, te quitan las ayudas, luego demuestras que ha sido por un
retraso que no ha sido tu culpa y que sigues siendo familia numerosa o sigue

teniendo la discapacidad, vuelta a pedir todas las ayudas” P8

4. DISCUSION

Este estudio tuvo como objetivo explorar las experiencias y percepciones de padres, madres y/o
tutores sobre el proceso de diagndstico de su hijo/a y el impacto de la COVID-19 para el
seguimiento del tratamiento desde una perspectiva cualitativa. Tras el analisis de la informacion
obtenida por parte de los participantes, se han podido conocer las experiencias que han tenido
durante el diagnostico, el impacto que ha causado la pandemia a nivel fisico, social y emocional,
asi como sus prioridades para mejorar la atencion sanitaria; destacando un sentimiento de miedo

durante la etapa de confinamiento ante la imposibilidad de continuar con el tratamiento efectivo
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mantenido hasta el momento, la sensacion de frustracion al acabar atencion temprana y las

grandes repercusiones econdémicas para el nucleo familiar ante la falta de apoyo institucional.

La mayoria de los padres y madres entrevistados afirman que uno de los momentos mas duros
del proceso fue el momento del diagnostico, el choque que sienten en el instante en el que un
profesional sanitario les dice qué tiene su hijo. Esto mismo ocurre en otros estudios (Donnelly
et al., 2022; Obeidat et al., 2021), donde los participantes experimentan un proceso de tristeza
en ese primer momento de enfrentamiento a la enfermedad, asi como una fase de shock y
negacion a la patologia. Durante este proceso, las madres y padres experimentan un sentimiento
de soledad profundo, preocupacién e incertidumbre a la hora de comenzar con el proceso de
tratamiento, asi como ante las dificultades para discernir entre las distintas opciones de ayuda
(Bendixen et al., 2016; Donnelly et al., 2022; Sulmonte et al., 2021). Como destacan nuestros
participantes, muchos de ellos no encontraron esa informacion por parte de los profesionales
sanitarios y lo hicieron a través de internet principalmente. Ademas, también buscaron otras
opciones de ayuda y se apoyaron en asociaciones de padres, cuyos hijos tenian la misma
enfermedad, asi como en redes sociales y grupos de apoyo a las familias (Donnelly et al., 2022;
Setrang et al., 2019; Sulmonte et al., 2021). Este tipo de ayuda ha demostrado ser muy
importante y positiva tanto para los padres como para los hijos, ya que han conocido a familias
gue se encontraban en la misma situacion que ellos, han podido compartir informacion de los
ultimos avances, mejorar la comunicacion con personas cercanas y han sentido y ofrecido la
empatia y el apoyo que necesitaban (Donnelly et al., 2022; Setrang et al., 2019; Sulmonte et
al., 2021)

La situacion se agravé durante el confinamiento por COVID-19, surgiendo nuevas dudas y retos
a los que enfrentarse. La pandemia supuso una etapa de incertidumbre para estas familias, que
tenian miedo de que sus hijos pudiesen presentar mayores complicaciones fisicas y respiratorias
por la supresion de las terapias presenciales y las revisiones médicas (Wasilewska et al., 2021).
En cuanto a las terapias, hubo modificaciones por parte de los centros de intervencion de los
nifios, ya que tuvieron que adaptarse a las nuevas formas de telerehabilitacion mediante el uso
de videos, llamadas telefénicas o sesiones online, intentando no perder la efectividad y calidad
del tratamiento. Sin embargo, al igual que otros trabajos, la mayoria de los padres refieren que
sus hijos habian empeorado a nivel de resistencia y/o fuerza muscular al final del confinamiento

(Kenis-Coskun et al., 2022; Nishizawa & Nakamura, 2021). Una posible explicacion es la
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propia disponibilidad de los cuidadores, dado que tenian que ayudar a los nifios con las
actividades propuestas por sus terapeutas mientras, algunos de ellos, no pudieron dejar de
trabajar durante la pandemia (Sobierajska-Rek, Manski, Jablonska-Brudto, Sledzinska,
Wasilewska, et al., 2021). EI hecho del trabajo, en ocasiones, supone pasar menos tiempo con
sus hijos, pero hay muchas familias que no pueden permitirse dedicarse exclusivamente al
cuidado de los nifios, siendo el coste de ciertos tratamientos muy elevado (Angelis et al., 2015;
Flores et al., 2020; Thomas et al., 2014). Estos pacientes necesitan medicacion, ayudas técnicas
y terapias, recursos que pueden verse limitados por su precio y que, a pesar del esfuerzo
econdmico que suponen, son considerados por las familias, solo como una forma de

mantenimiento y no de mejora de la funcionalidad de sus hijos (Denger et al., 2019).

En cuanto a estos tratamientos, los padres coinciden en que hay ciertos aspectos que se podrian
mejorar, pues muchos de sus hijos no han podido recibir un tratamiento continuado e
individualizado. Por otro lado, existe bastante variedad en la opinion en cuanto a los
profesionales que atienden a estos pacientes, donde un namero de ellos aseguran haber vivido
experiencias poco agradables con sus médicos de referencia en cuanto a empatia e implicacion
(Seetrang et al., 2019). En esta linea, Daack-Hirsch (2013), ademas de apoyar el trato cercano
con las familias, destaca la necesidad de formacion de los sanitarios que los han atendido,
siendo todavia una gran desconocida al ser una enfermedad catalogada como rara. Respecto a
las dificultades que se han encontrado los padres y nifios con DMD, no solamente destacan el
ambito sanitario, sino que a nivel social también han aparecido trabas, principalmente, en los
colegios. Es muy importante el papel de los compafieros de clase y que los nifios se sientan
aceptados por parte del grupo (Denger et al., 2019; Vorster et al., 2019). Una de las principales
limitaciones que encuentran este tipo de nifios en el ambito social y escolar radica precisamente
en la falta de integracion por parte de sus compafieros de clase y se ha demostrado que aquellos
nifios que sienten que encajan con el resto tienen una mayor adherencia a sus tratamientos
(Denger et al., 2019).

Finalmente, es necesario considerar algunas de las limitaciones que presenta este estudio. No
existen muchas investigaciones con disefio cualitativo que hayan estudiado a los padres de nifios
con DMD, particularmente durante el confinamiento por COVID-19, limitando la discusion de
nuestros resultados. Seria interesante la elaboracion de nuevas entrevistas a estas familias para

Ilevar a cabo un seguimiento y actualizacién de la situacion en cada hogar, acrecentado con las
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potenciales secuelas a largo plazo provocadas por la pandemia. Mas que concluir este tema, los
hallazgos de este estudio ameritan una mayor discusion, como la posibilidad de crear un
programa domiciliario en aquellos casos que no puedan continuar la rehabilitacion, bien por

problemas fisicos o econdmicos, asi como el aumento del apoyo psicosocial.

5. CONCLUSIONES

La DMD es una enfermedad rara que no afecta solamente a los nifios que la padecen, sino
también a sus familiares. Los padres de estos nifios se sienten realmente desolados y perdidos
cuando conocen el diagndstico y acuden a asociaciones y grupos de apoyo de personas que
estan en la misma situacion. Se trata de un proceso de adaptacién e intervenciones complicado,
agravado por la pandemia por COVID-19, en la que ha influido la situacion socio-econdémica
de las familias, asi como la posibilidad de adaptacidn de las terapias. A pesar de las dificultades
sanitarias, sociales, administrativas y econdmicas que se han encontrado, los progenitores
siempre han ofrecido la mejor version para el desarrollo de sus hijos. Todo este esfuerzo por
parte de las familias supone una carga laboral adicional, pues muchos padres no pueden dejar
su trabajo para dedicarse al cuidado de sus hijos. Ademads, también cuentan con una carga
psicoldgica, ya que, en numerosas ocasiones, la calidad de vida se encuentra alterada. La
atencion a las familias y cuidadores de los nifios con DMD es fundamental, expuestos a
situaciones muy complicadas que tienen que solventar para asegurar que sus hijos se desarrollen

de la mejor forma posible.
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7. ANEXOS

Tabla Sup. 1: Protocolo de entrevista individual

Etapas de la entrevista

Temas

Ejemplos

Introduccion

Propésito del estudio

Mis comparfieros y yo estamos llevando a cabo un
estudio para conocer las experiencias que habéis tenido
los papas y maméas de nifios con enfermedades
neurolégicas dentro del proceso, tanto diagnoéstico
como tratamiento, y las implicaciones del COVID-19 en
esta etapa. Pensamos que vuestras aportaciones pueden
ayudar a comprender cuales son las principales
barreras y ayudar a implementar lineas de actuacién
gue permitan ofrecer una mejor atencién sanitaria

Objetivos

Llevar a cabo y publicar un estudio sobre las
experiencias de padres, madres o tutores de nifios con
distrofia muscular de Duchenne durante el proceso de
diagndstico, tratamiento y etapa de COVID-19

Consideraciones éticas

Las conversaciones serén grabadas exclusivamente con
propositos propios del proceso de investigacion.
Recordar que la participacion es completamente
voluntaria y la posibilidad de abandonar en cualquier
momento. Todo lo que se diga o comente aqui sera
tratado estrictamente de forma confidencia, andnima y
disponible exclusivamente para el equipo de
investigacion

Consentimiento verbal y formal

Otorgado si el participante estuvo de acuerdo
verbalmente y firmé el consentimiento formal

Desarrollo

Necesidades previas

Desde tu experiencia, ¢cudles serian las principales
barreras dentro del sistema sanitario que consideras
gue han sido mas importantes o decisivas dentro de todo
el proceso del tratamiento de su hijo?

21



Experiencias durante la COVID-19

Durante el confinamiento, ¢cuales fueron las opciones
de ayuda y asistencia que tuvisteis desde los centros de
salud?

Herramientas y recursos de apoyo

Y en cuanto a la formacion dentro de la pandemia, ¢qué
tipo de recursos habéis utilizado que hayan influido en
su desarrollo?

Cierre

Preguntas finales

¢Alguna otra cosa que afadir? ¢Alguna otra
experiencia 0 cosa que me quieras contar que
consideres importante?

Agradecimientos

Muchas gracias por esta entrevista, por contarme tu
experiencia y aportarme esta informacion
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