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Resumen

Introduccioén

Las enfermedades neuromusculares representan para los diferentes profesionales
del mundo de la sanidad, uno de los grandes retos en su manejo terapéutico ya que
aun son enfermedades poco conocidas con un largo camino para investigar y
descubrir sus caracteristicas. Son enfermedades consideradas como raras, casi
todas ellas con una causa genética y que en la actualidad la mayoria de ellas no
tiene curacion, aunque se estan llevando a cabo muchos estudios y algunos
ensayos terapéuticos para lograr su curacion o enlentecer su progresion hacia el

deterioro de la funcion de las personas que las padecen.
Objetivos

Evaluar la capacidad funcional, asi como la calidad de vida de las personas con
enfermedades neuromusculares en la poblacién espafiola ya que no existen este
tipo de estudios. Para llevar a cabo este estudio se han validado 2 herramientas de
valoracion para la capacidad funcional y una para valorar la calidad de vida. Otro
objetivo es contribuir al conocimiento de la historia natural de la atrofia muscular

espinal o la distrofia muscular de Duchenne con escalas de valoracion.
Métodos

Se han realizado cinco estudios de investigacion.

En el primero y segundo estudio se han validado, en la poblacién espafiola, dos
escalas de valoracion de la capacidad funcional en nifios y adultos con atrofia
muscular espinal o distrofia muscular de Duchenne que estan en fase de silla de
ruedas. Estas escalas son la Egen Klassifikation (EK) en el primer estudio y la Egen
Klassifikation 2 (EK2) en el segundo. En los dos estudios se ha realizado una
validacion transcultural siguiendo los criterios de Streiner y Norman (1) con una
traduccion y retrotraduccién de dichas escalas. Después se valord el alfa de
Cronbach para comprobar la consistencia interna de las escalas vy la fiabilidad con

el indice de correlacion intraclase e interclase (ICC).
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En el tercer estudio de investigacion se realizé un trabajo sobre la Evolucion de la
capacidad funcional valorada con la escala Egen Klassifikation en personas afectas
de atrofia muscular espinal o distrofia muscular de Duchenne de la poblacion
espanola: Estudio longitudinal de 3 anos. Participaron el estudio 19 pacientes
afectos de AME o DMD con edades comprendidas entre los 8 y 62 afios. En cada
una de las dos valoraciones (basal y a los tres afos) se realizaron tres
observaciones para cada uno de los items, tomando como valor la media de dichas
observaciones una de las dos valoraciones (basal y a los tres afios), y se calculd la
media de las tres evaluaciones, la desviacion tipica y su Intervalo de confianza al
95%. A continuacion, se realiz6 una prueba de contrastes de Wilcoxon para
comparar la evolucién de cada uno de los items y de la puntuacion total entre la

primera y segunda al cabo de los tres afnos.

En el cuarto estudio se ha validado una escala de valoracién de la calidad de vida
de personas adultas con enfermedades neuromusculares en la poblacion espafola.
Esta escala es la Individualized Neuromuscular Quality of Life Questionnaire
(INQolL). Esta escala de valoracion se ha elegido para su validacion ya que es la
unica especifica para personas con enfermedades neuromusculares y porque ha
sido utilizada en otros paises para valorar la calidad de vida en personas con ENM
y se han publicado los resultados de la validacién. Se ha realizado una traduccién
retrotraduccion del idioma original, el inglés, al espafiol, asi como una validacion

transcultural de la misma.

En el quinto estudio se realiza un estudio descriptivo de la vida de los cuidadores
familiares de personas con enfermedades neuromusculares en la poblacion

espafola, valorado con la escala ICUB97-R.

Resultados

La version espafiola de la escala EK muestra una fiabilidad excelente, con indices
superiores a 0,86 en cada uno de los items de la escala y de 0,99 para la Suma

total de la Escala.

La version espafiola de la escala EK2 muestra, asi mismo, una fiabilidad excelente

con valores superiores a 0,89 en todos los items a excepcion de uno de ellos en el
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que la fiabilidad es buena. De la misma forma, la suma total de los items alcanzé
un nivel de fiabilidad excelente de 0.98.

En el estudio de validacion y analisis de fiabilidad de la escala INQoL, se comprobo
la fiabilidad de la escala con el estudio del indice de concordancia intraobservador
(ICC) obteniéndose unos resultados por encima de 0,818 en siete de las 10
subescalas con una fiabilidad excelente y buena en tres de ellas, con valores
superiores a 0,60. También el valor total que expresa la calidad de vida tiene un

ICC excelente.

Los resultados que se desprenden del estudio sobre la Evolucion de la capacidad
funcional valorada con la escala Egen Klassifikation en personas afectas de atrofia
muscular espinal o distrofia muscular de Duchenne de la poblacién espafiola fueron
que hay disminucion de la capacidad funcional de estas personas durante este
periodo de tiempo, con una diferencia significativa en la suma total de la escala (p=
0,003). El item en el que se constatan mas diferencias entre las dos valoraciones
es el que valora la capacidad de mover las manos y el que valora la capacidad de

toser y expulsar las secreciones.

La evaluaciéon de la calidad de vida de los cuidadores familiares de personas con
enfermedades neuromusculares mostré que los cuidadores dispensan muchos
cuidados a lo largo del dia y que esta cantidad de actividades hace que éstos

tengan una apreciacion de su calidad de vida disminuida.

Conclusiones: Las versiones en lengua espafola de las escalas Egen Klassifikation
(EK), Egen Klassifikation 2 (EK2) para valorar la capacidad funcional de las
personas afectas de atrofia muscular espinal o distrofia muscular de Duchenne en
fase de silla de ruedas, son validas y fiables para la poblacién espafiola, asi como
la versidn espafnola de la escala Individualized Neuromuscular Quality of Life
Questionnaire (INQoL) para valorar la calidad de vida de las personas afectas de

enfermedades neuromusculares.

La capacidad funcional de las personas afectas de atrofia muscular espinal o de
distrofia muscular de Duchenne que estan en fase de silla de ruedas y medida con
la escala Egen Klassifikation (EK) disminuye de forma significativa en tres afos.

Los items en el que se constatan mas diferencias entre las dos valoraciones son
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los que valoran la capacidad de mover las manos y la capacidad de toser y expulsar

las secreciones.

Los cuidadores familiares de personas con enfermedades neuromusculares
medida con la escala ICUB97@-R manifiestan una baja apreciacion de su calidad

de vida.
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Las enfermedades neuromusculares son un conjunto de alteraciones que afectan
a alguno de los componentes que forman parte de sistema neuromuscular: asta
anterior de la médula, nervios periféricos, placa motora y musculo. Estas
enfermedades tienen una incidencia y prevalencia relativamente bajas, son
enfermedades poco conocidas y catalogadas como enfermedades raras (2,3),
patologias cronicas, degenerativas e invalidantes, que se caracterizan por
comienzo precoz, dolores y sobre todo pérdida de la autonomia debido al desarrollo

de déficit motor, sensorial o intelectual en algun caso (2).

Durante mucho tiempo y hasta los anos 80, se conocian muy pocas cosas en
relacion a las enfermedades neuromusculares y la linea mas o menos comun en
todo el mundo, era simplemente de observacion de su evolucion y de poca
actuacion terapéutica ya que se desconocia la etiologia y el porqué de las lesiones
tan graves que se producian y en la mayoria de los casos con una evolucion que

irremediablemente acababa con la muerte del paciente.

Dichas patologias representan un reto para la Medicina en general ya que en la
actualidad aun no hay curacion practicamente en ninguna de ellas, aunque si algun
tipo de tratamiento o de estrategias terapéuticas que se estan implementando, pero
aun no tienen curacion. Sin embargo, aunque no exista curacion, no significa que
sean enfermedades intratables. Hoy en dia se reconoce que la intervencién de la
fisioterapia, en todas sus vertientes, kinesiterapia, respiratoria etc... la
administracion de algunos farmacos, la cirugia especifica en algunos casos,
medidas higiénicas posturales etc... pueden prevenir las complicaciones derivadas
de dichas patologias, preservar la funcion y como consecuencia mejorar la calidad

de vida de las personas afectas.

El progreso experimentado en los ultimos afos en el conocimiento de estas
patologias, junto con los avances genéticos, representan expectativas de curacion
para estos pacientes. Estos adelantos hacen suponer que en un futuro no muy
lejano se podra afrontar su curacién con la terapia génica o con la administracion

de farmacos muy especificos.

Algunas entidades neuromusculares fueron descritas ya en el S. IXX y primera
mitad del S. XX, pero no fue hasta la década de los afios 60 y los primeros afios de

los 70, cuando, gracias a la aplicacion de técnicas enzimo-histoquimicas, junto con
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la microscopia electrénica, permiti6 un mejor conocimiento fisiopatolégico de
algunos procesos Yy la identificacion de un grupo importante de entidades entre las
que destacan la “miopatias congénitas estructurales”. Después se establecieron los
fenotipos clinicos para establecer el ligamiento genético y la identificacion genética.
Posteriormente ha habido un gran avance en la genética molecular y la bioquimica
que han permitido un conocimiento mucho mas preciso y extenso de la patologia
neuromuscular. La identificacion de las mutaciones, causa etiolégica de la mayoria
de las enfermedades, resulta muy dificil y a veces imposible de conocer. Como
consecuencia de estas dificultades en el diagnodstico genético se han estudiado el
producto del gen o de la proteina codificada por él.

Muchas veces se ha diagnosticado las diferentes enfermedades neuromusculares
y se han clasificado segun las proteinas que componen la membrana de las células

musculares y la interrelacion entre ellas.

Fue a partir del ano 1984-85 cuando el Dr. Victor Dubowitz y su equipo de
colaboradores del hospital Hammersmith de Londres, dieron un impulso al
tratamiento de los nifios afectos de distrofia muscular de Duchenne (DMD), creando
unas ortesis ligeras, que permiten prolongar la deambulacion de estos nifios,
cuando la perdian, por efecto de la evolucion de la enfermedad. Asi el
descubrimiento en el afo 1987 de la distrofina por parte de Hoffman y
colaboradores llevo a la identificacion de un complejo de proteinas estructurales de
la membrana sarcoplasmica que su falta o ausencia determinan diferentes tipos de
enfermedades neuromusculares (4). Actualmente se han identificado, ademas,
mutaciones genéticas que determinan también una variedad muy extensa de
enfermedades neuromusculares. Se puede decir que en la actualidad hay casi 200
enfermedades neuromusculares diagnosticadas y caracterizadas por la gran
heterogeneidad en cuanto a su incidencia, patron de herencia genética, etiologia,
pronéstico, manejo en el tratamiento y manifestaciones clinicas. Por lo tanto,
estamos delante de unas patologias aun muy desconocidas, y donde la
investigacibn es una parte importantisima para su conocimiento y como
anteriormente se ha dicho, su tratamiento, tanto para minimizar sus secuelas,
mejorando la calidad de vida como en algunos casos llegar a la curacion completa

de estas patologias.
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Uno de los principales objetivos es el de encontrar un tratamiento, en casi todas
ellas, que haga que estas enfermedades sean tratables, en algunos casos se busca
su curacién, en otros casos se busca el detener o enlentecer su evolucién. Lo cierto
es que hay grandes e importantes lineas de investigacion a nivel mundial para

poder encontrar solucion a estas patologias.

Es dentro de este marco donde se pretende incluir este estudio para poder
contribuir al conocimiento de estas enfermedades ya que, en algunas de ellas,
como es el caso de la atrofia muscular espinal (AME), hay problemas, incluso en
su clasificacion. Para poder clasificar estas enfermedades se necesita conocer
perfectamente la historia natural de las mismas, su evolucion, y este aspecto aun
es bastante desconocido. De ahi que, con la utilizacion de las escalas de
valoracion, se pueda conocer con mas detalles la historia natural de la misma, su

evolucion y caracteristicas en el tiempo.

Casi todas las enfermedades neuromusculares tienen un caracter genético,
algunas son adquiridas, muy pocas en relacion a las determinadas genéticamente,
y tienen un componente hereditario, con el avance de la genética, actualmente se
conoce esta caracteristica y se puede hacer un consejo genético en las familias en

las que tienen alguna persona afectada.

También la edad de aparicion de la sintomatologia es muy variada, hay
enfermedades que se manifiestan ya en el utero materno como es en un tipo de
AME, otras a los 7 u 8 meses del nacimiento, otras a los 2 afios, otras en la
adolescencia y otras las manifestaciones clinicas se pueden dar en la edad adulta,
por lo que es importante hacer un diagnéstico correcto y precoz para saber de qué

tipo de enfermedad neuromuscular se trata.

Otra caracteristica es la evolucion, casi todas ellas evolucionan con la pérdida
progresiva, mas o menos lenta de la fuerza muscular. Este aspecto conlleva que
sean enfermedades muy incapacitantes lo que hace, que necesiten de otras
personas para realizar las actividades de la vida diaria, conllevando que los padres,
familiares, o cuidadores formen parte de la vida diaria de los afectados. Esta
caracteristica interfiere de forma notable en la capacidad funcional de las personas
afectas, y en gran medida de su calidad de vida en la salud, asi como en la de sus
cuidadores.
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2.1 Clasificacion de las Enfermedades Neuromusculares.

En su clasificacidn, no existe un unico criterio, pudiendo hacerse desde el punto de
vista fisiopatolégico, clinico o bien, dando prioridad a otros conceptos como la forma

de transmision hereditaria, y va variando segun los nuevos avances biomédicos.

La clasificacion que se expone a continuacion es atendiendo a la zona del sistema
neuromuscular que esté afectada, no incluye las enfermedades neuromusculares

secundarias o del sistema nervioso central (5).

2.1.1. Afectacion del asta anterior de la médula espinal

Atrofia muscular espinal (AME)

Conjunto de enfermedades determinadas genéticamente, de herencia autosémica
recesiva, caracterizadas por la pérdida o degeneracion de las neuronas del asta
anterior de la médula espinal y en algunos casos de los nucleos motores de los
pares craneales. Da lugar a un cuadro de debilidad muscular progresiva que
provoca que el impulso nervioso no pueda transmitirse correctamente, viéndose

afectados el movimiento y el tono muscular.
Poliomielitis

Enfermedad neuromuscular adquirida, producida por un virus con selectividad por
las neuronas del asta anterior de la médula. Provoca una paralisis aguda y flacida,
pudiendo llegar a causar la muerte. En muchos paises esta erradicada gracias a la
vacuna contra la polio, pero segun la OMS aun se considera endémica en Nigeria,

India, Pakistan y Afganistan.

2.1.2. Afectacion del nervio

Neuropatias hereditarias: enfermedad de Charcot-Marie-Tooth o neuropatia

hereditaria sensitivo motora (NHSM)

Manifestada durante la infancia, es de herencia autosémica dominante y afecta a
la mielina de los nervios, actualmente hay mas de 30 genes identificados
constituyendo una entidad genéticamente heterogénea Se caracteriza por

amiotrofia distal en piernas y brazos, debilidad muscular que produce problemas en
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la marcha, trastornos en la sensibilidad profunda y superficial, dolores, y pie cavo.
Su evolucion es lentamente progresiva y la limitacion funcional, muy variable. Para

su diagnéstico, clasificacion y manejo se utilizan los criterios de Pareyson (6).
Neuropatias adquiridas

Por infecciones en el axén (por plomo etc.), por traumatismos, infecciones, por
enfermedades como la diabetes o por enfermedades inmunolégicas como el
Guillain-Barré que, aunque se da con mayor frecuencia en adultos, también puede

presentarse en nifios de cualquier edad (7).

2.1.3. Afectacion de la union neuromuscular o miastenias

Miastenias congénitas (MC)

Grupo de enfermedades muy heterogéneo en cuanto a la clinica y a la genética,
cuya afectacion esta en la alteracion de la trasmision neuromuscular, en la placa
motora o en los neurotransmisores. Recientemente se han descubierto muchas
proteinas y genes que podrian estar implicados en esta alteracion de la transmision

neuromuscular.

Los pacientes que padecen esta enfermedad se caracterizan por su fatigabilidad,
que puede ser fluctuante de un dia para otro, o incluso en horas; y que aparece de
forma especial tras realizar una actividad fisica de cualquier intensidad, caminar

etc.

En algunos sindromes miasténicos congénitos, el problema se halla en alguno de
los componentes que forman la unién neuromuscular; asi, la Miastenia Gravis (MG)
es una enfermedad autoimmune ocasionada por una alteracion en la union
neuromuscular. Las personas que la padecen presentan también fatigabilidad,
concretamente en la musculatura extrinseca ocular, facial o bulbar, que se aprecia

de forma evidente por la tarde y suele mejorar con el reposo (8) .

2.1.4. Afectacion del musculo

Distrofias musculares y miopatias congénitas

Distrofias Musculares (DM)

13
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Debidas a un defecto o déficit en alguna de las proteinas que forman parte de la
membrana del propio sarcolema o del espacio extracelular (9,10). Afectan al
musculo estriado y comprenden a un grupo muy diverso de pacientes, con una
clinica y genética diferente, pero con caracteristicas comunes, como es la
degeneracion progresiva de las fibras musculares. Las mas conocidas, la distrofia
muscular de Duchenne y la distrofia muscular de Becker, son enfermedades
genéticas transmitidas a través del cromosoma X y causadas por una mutaciéon en
el gen de la distrofina, la disminucidén o ausencia de la cual, crea la destruccién

progresiva de las fibras musculares.
Distrofia Muscular de Cinturas

Conjunto de entidades genéticamente heterogéneas con caracteristicas comunes,
como la afectacion primaria de la musculatura proximal (de las cinturas escapular
y pélvica), conservando la musculatura distal por mas tiempo. Se distinguen por
déficits de proteinas que interaccionan con la distrofina, formando el Dystrophyn
Associated Glycoproteins (DAG). Estas proteinas son: complejo de sarcoglicanos,
que produce el Limb Girdle Muscular Dystrophy (LGMD); Disferlina; Calpaina 3;
Caveolina 3; Fukutin-Related Protein (FKRP) y otras proteinas sarcolémicas (11).

Distrofia Muscular Congénita (DMC):

Conjunto de enfermedades heterogéneas, de caracter genético y herencia
autosomica recesiva, que se manifiestan ya desde el nacimiento, con una gran
hipotonia y debilidad. Pueden producirse por déficit de Merosina o Laminina alfa-2,
que causa una alteracion en la sustancia blanca del SNC. Son nifios que pueden
alcanzar la sedestaciéon pero nunca la deambulacion; la aparicién de contracturas,

la debilidad y el compromiso respiratorio hace que tengan un mal prondéstico (12)

Estas también pueden producirse por déficit de Colageno VI, que causa debilidad
muscular, torticolis, luxacion de caderas y deformidades en los pies. Los nifios que

consiguen deambular a los 2 afos, dejan de hacerlo en la segunda década de vida.
Sindrome de Emery-Dreifuss

Distrofia muscular con caracter de herencia recesiva ligada al cromosoma X, o por

déficit de Emerina o por déficit de laminas A/C.
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Distrofias Miotonicas:

Enfermedades de herencia autosomica dominante, que cursan con debilidad en la
musculatura facial y distal de las extremidades, presentando miotonia o
incapacidad del musculo para relajarse rapidamente después de contraerse;
también suelen presentar cataratas de aparicion precoz y afectaciones cardiacas y
del SNC (13).

Distrofia Miotonica neonatal o congénita: transmitida por la madre, con
manifestaciones intrautero, es una forma grave que provoca gran hipotonia con

problemas respiratorios y de alimentacion, junto con retraso motor e intelectual.

Distrofia Miotonica tipo Il: aparece en la edad adulta (18-50 afios), y es menos

frecuente que la forma infantil.
Distrofia Facio-escapulo-humeral

Entidad que se caracteriza por debilidad muscular iniciada en la musculatura facial,
de los parpados y de los labios; puede ir acompafada de “escapula alata” y
problemas para la abduccion de los brazos. Las personas afectas mantienen la
deambulacion durante mucho tiempo con gran hiperlordosis lumbar. Enfermedad
de progresion lenta, mas frecuente en la edad adulta.

Miopatias Congénitas

Desde el nacimiento o en los primeros meses de vida. Se caracterizan por debilidad
e hipotonia, con predominio de la musculatura proximal, deglutoria y facial;
presentan hiporreflexia o arreflexia, artogriposis y oftalmoplegia. Diagnosticadas a
partir del estudio de la biopsia molecular, el curso de la enfermedad es estable o

lentamente progresivo, y su incidencia, baja (14).
Miopatia de Central Core

Caracterizada por hipotonia desde el periodo neonatal, luxacién de caderas y
limitaciones articulares. En las formas mas leves, presenta un caracter benigno, no

progresivo, y con capacidad de deambulacién frecuentemente conservada.

Miopatia centronuclear:
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Manifiesta, desde el nacimiento, afectacién de la musculatura facial, debilidad grave

y problemas respiratorios, requiriendo ventilacion mecanica (15).
Miopatia por desproporcion congénita de fibras
En la que existe un mayor tamafio de las fibras tipo Il en relacion a las de tipo .

El correcto diagndstico de las ENM se basa en la historia clinica y en los resultados

de las pruebas diagndsticas, siendo muy importante el test genético.

2.2. Abordaje Terapéutico de las Enfermedades Neuromusculares

El hecho de que estas enfermedades no tengan un tratamiento curativo ha llevado
a iniciar y desarrollar programas de manejo sintomatico que permitan aumentar la
esperanza y la calidad de vida de estas personas, basandose en la prevencion,
control y tratamiento de las complicaciones con el objetivo de evitarlas, retrasarlas

y paliarlas.

Los tratamientos principales son el etiolégico (terapias moleculares o génicas) y

farmacoldégico, el rehabilitador o de mantenimiento y el quirurgico (2,3).

La incapacidad, cronicidad y minusvalia fisica que producen las convierte en un
problema sanitario de primera magnitud; pero la dificultad de diagndstico, la falta
de centros multidisciplinares especializados y la ausencia de estudios
epidemioldgicos disefiados para detectar estas patologias, han complicado las

labores de investigacion, asi como la inversion en las mismas.

Desde finales de la década de los 80, y con el desarrollo de las aplicaciones
biomédicas de la biologia molecular, se han ido conociendo las bases genéticas de
muchas de estas enfermedades, originando una creciente actividad en torno a las
mismas, y creando diversos grupos de estudio (2,16,10). En 1986 se funddélal.C.C.
(International Co-ordinating Committee for SMA) y se cred un Registro Internacional
de Pacientes con Atrofia Espinal Infantil, ubicado en el Departamento de Medicina
y Genética Molecular, de Indiana University School of Medicine, apoyado por el
Patient Advisory Group of the International Coordinating Committee for SMA Clinical
Trials (17). En Europa existe la TREAT-NMD Neuromuscular Network que, en 2007,

cred un Registro para facilitar la planificacién y el reclutamiento de pacientes con

16



Introduccion

patologia neuromuscular, principalmente DMD y AME, para ensayos clinicos.
(http://www.treat-nmd.eu/search/?search=reqister).

Se considera esencial el aporte de mayores recursos para la investigacion, cuyo
objetivo principal sera revertir el conocimiento trasladandolo a los pacientes y
favorecer, a su vez, la generacién de nuevas hipoétesis y desarrollos tecnolégicos
(2, 16,18).

2.3. Descripcion de las enfermedades del estudio

En este punto se hace necesario exponer con detalle la descripciéon de las
enfermedades atrofia muscular espinal (AME) y distrofia muscular de Duchenne

(DMD), al tener mas prevalencia en la patologia neuromuscular.

2.3.1. Atrofia muscular espinal (AME)

La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad neurodegenerativa
caracterizada por la afectacion de las células de la asta anterior de la médula
espinal, que causa debilidad y atrofia progresiva en la musculatura esquelética.

Se trata de una enfermedad hereditaria autosdémica recesiva (Figura 1), cuya
incidencia aproximada es de 1:6.000-1:10.000 nacimientos; y con una frecuencia
de portadores, que podrian transmitir la enfermedad a su descendencia de 1/40 a
1/60. Se estima que en Espafia existen mas de 1.500 afectados, naciendo de 60 a
80 nuevos casos cada afno, de los cuales la mitad tendra la forma grave tipo | y
fallecera antes de los dos afos de edad. La AME es el segundo trastorno

neuromuscular mas frecuente en la edad pediatrica (19-22).
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Figura 1. Transmision genética en AME

El gen responsable de esta enfermedad se identificé en 1995, fue denominado
“Survival Motor Neuron” (SMN). Dicho gen esta duplicado, existiendo una versién
telomérica (SMN1) y otra centromérica (SMN2) separadas por un 500 kb en el locus
AME localizado en el brazo largo del cromosoma 5 (5q13) (Figura 2). Debido a un
defecto en este gen, se afecta la produccion de una proteina llamada SMN,
causando, cuando sus niveles son demasiado bajos, la degeneracion de las
motoneuronas, y dejando a los musculos sin la estimulacion necesaria para que

sea funcional y efectiva.(19, 21, 23,24).

GENE
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Degraded

Figura 2: Genética en AME, falta de SMN1 con una copia de SMN2

En el International SMA Consortium de 1992 (25), teniendo en cuenta los distintos

fenotipos existentes, se clasific6 formalmente la AME, segun el nivel de
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funcionalidad motora, la edad de aparicion y la evolucion, en tres formas: AME tipo
| (forma grave o Werdnig-Hoffmann), AME tipo Il (forma intermedia) y AME tipo llI

(forma juvenil o Kugelberg-Welander).

Posteriormente, y debido a la dificultad para clasificar a estos pacientes, se hicieron
modificaciones en la clasificacion: se incluye la AME tipo 0 (inicio prenatal o
defuncidén en las primeras semanas de vida), se divide la AME tipo Il en dos sub-
categorias (tipos Il a y Il b, dependiendo de la edad de aparicion), y se incorpora
la AME tipo IV (para casos adultos).

Y en el ultimo “Workshop report 209th ENMC International Workshop: Outcome
Measures and Clinical Trial Readiness in Spinal Muscular Atrophy” celebrado del 7
al 9 de Noviembre del afio 2014 en Heemskerk (Holanda) (26,27) se ha discutido,
entre otros temas, sobre la base genética de la enfermedad y los problemas de su
diagndstico ya que segun se dijo, aparecen diferentes subtipos de Atrofia Muscular
Espinal a medida que aumentan las investigaciones, por otro lado segun se dijo, la
supervivencia en el tipo | esta aumentando debido a los cuidados de las
complicaciones respiratorias, la mejora del tratamiento de los problemas
ortopédicos y nutricionales y por ello se han introducido algun cambio en la
clasificacion para poder estudiarlos mejor y conocer con mas precision su historia

natural. Se consensuo la siguiente tabla con los diferentes subtipos estudiados:
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Tipo Edad Edad i .. ., Funcién motora maxima
S N Caracteristicas clinicas y presentacion
AME | aparicién diagndstico alcanzada
Poco movimiento en las extremidades, cara,
tronco. No succiona. Atrofia muscular.
0 Fetal Nacimiento Nula
Arreflexia contracturas congénitas Necesidad
de apoyo de ventilacion mecanica al nacer.
Hipotonia: grave, generalizada. Debilidad en las
extremidades, y cuello., Arreflexia, + lengua
Primeras 2
fasciculacion Mala alimentacion, que necesita
1A Fetal semanas de Nula
ayuda, jadeo, respiracion / necesidad de
vida
ventilacién mecdnica desde el periodo
neonatal.
Hipotonia: severa generalizada. Debilidad de
Hacia 3
las extremidades, cuello. Arreflexia, Nunca voltea o se sienta
1-B Infancia meses de
fasciculacion lengua. Térax en forma de de forma independiente
edad
campana, patrén de respiracién paraddjica
Hipotonia: grave, generalizada. Debilidad:
proximales > distal, inferiores > miembros
superiores. Necesita soporte para la cabeza Nunca voltea o se sienta
1-C Infancia 3-6 meses
Arreflexia, fasciculaciéon en lengua, térax en de forma independiente
forma de campana , patrén de respiracion
paraddjica
Hipotonia: grave, generalizada Debilidad:
proximales > distal, miembros inferiores >
Se sienta, puede estar de
miembros superiores.Puede mantener la
2 Infancia 6-18 meses pie, incapaz de caminar
cabeza.. Arreflexia, fasciculacidn lengua. Tdrax
independientemente
en forma de campana , patrén de respiracion
paraddjica
Hipotonia: leve a moderada Debilidad:
Primera proximal> distal, inferior> miembros Camina. Nunca corre o
3-A 18-36 meses
infancia superiores > tronco + Arreflexia. Mioclonus en salta correctamente.
dedos
Estabilidad en el desarrollo motor. Los reflejos
Camina, corre, saltay
Final reducidos o ausentes. Mioclonus en dedos. La
3-B 3-10 afios puede participar algo en
infancia mayoria pierden la deambulacién antes o
deporte
alrededor de la pubertad
Disminucion mas lenta de la funcién motora Normal hasta primeros
4 Adulto 35 + afios

gruesa en comparacion con 3A

afios de adulto
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Tabla 1: Clasificaciéon de la AME (Workshop report 209th ENMC International Workshop:

Outcome Measures and Clinical Trial Readiness in Spinal Muscular Atrophy).

A nivel clinico aun se utilizan la clasificaciéon consensuada en el afio 2007 en el
documento “Consensus Statement for Standard of Care in Spinal Muscular Atrophy.
Ching H. Wang, MD, PhD, et al. (28).

2.3.1.1. AME tipo 0

Incluye aquellos pacientes con inicio prenatal, que pueden presentar debilidad
muscular desde el nacimiento, fracturas Oseas congénitas e incluso
malformaciones cardiacas, considerandolos los casos mas graves de la

enfermedad.

2.3.1.2. AME tipo | o enfermedad de Werdnig-Hoffmann

Durante la segunda mitad del siglo XIX, Werdnig y Hoffman describieron un total de
9 nifos, diagnosticados durante el primer afio de vida, que presentaban grave
debilidad muscular y que murieron antes de alcanzar los 6 afios. En varios casos,
las autopsias mostraban una degeneracion en las células del asta anterior de la
medula espinal y atrofia de la musculatura esquelética. Desde entonces, a la AME
tipo |, se la denomina, a su vez, enfermedad de Werdnig-Hoffman.

Se caracteriza por su inicio en la vida intrauterina, su severidad en las lesiones y la
gravedad. Un tercio de los nifios con este tipo de AME, son diagnosticados durante
el embarazo; los otros dos tercios, muestran sintomas durante los primeros 5-6

meses de vida, manifestando dificultades respiratorias y multiples deformidades.

En algunos casos, ya durante los primeros dias de vida, son tratados con
ventilacion mecanica y mueren prematuramente. Son conocidos como “Nifios

flojos” o “Floppy Infant”, dado que al nacer el nifio es totalmente flacido (Figura 3).
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Figura 3: Nifio con AME tipo |

Los padres perciben que el nifio tiene menos movilidad; y el examen fisico, muestra
una pronunciada hipotonia que les impide llegar a permanecer sentados sin ayuda.
A diferencia de la expresion facial, que es normal, y la sensibilidad, que esta
preservada, los reflejos tendinosos, en las extremidades, estan disminuidos o

ausentes.

La afectacion de las neuronas motoras bulbares puede provocar movimientos
anormales de la lengua (fasciculaciones) y trastornos de deglucién y alimentacion,
pudiendo desarrollar hipoglucemia a causa de la insuficiente ingesta de alimentos,
por lo que suelen llevar sonda naso-gastrica. El corazén no se afecta; y la funcion
del esfinter vesical y anal es normal. El diafragma es movil pero el térax, debido a
la paralisis de los musculos intercostales, adopta una forma de campana. Motivo
por el cual, los bebés afectados, padecen dificultades respiratorias con aparicion
de atelectasias e infecciones bronquiales que conducen a un fatal desenlace, en
general, antes de los 2 afos de edad.

2.3.1.3. AME tipo Il o forma intermedia

Se caracteriza por su inicio entre los 6 y los 18 meses de edad, permitiendo que el
desarrollo de estos pacientes sea como el de cualquier otro nifio hasta ese
momento. Los nifios con éste tipo de AME llegan a sentarse con apoyo de las
manos (Figura 4) o incluso sin apoyo. A veces, incluso comienzan a ponerse en

bipedestacion, pero debido a la pronunciada debilidad muscular nunca llegan a
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deambular por sus propios medios, dependiendo de una silla de ruedas para

desplazarse.

Cuando el nifilo es examinado, se aprecia una significativa mayor debilidad
muscular en las piernas que en los brazos; y en los musculos proximales mas que
en los distales. Con el tiempo, en las extremidades inferiores las contracturas son

corrientes, mientras que en las extremidades superiores no son tan frecuentes.

Figura 4: Nifo con AME tipo Il. Sedestacion
con apoyo de manos

La debilidad de los musculos del tronco da lugar a deformidades del térax y
desviaciones importantes de la columna, que suelen necesitar de la cirugia para
corregirse. A su vez, la funciéon pulmonar puede ir deteriorandose poco a poco, y
muchos pacientes pueden necesitar de ayuda respiratoria (oxigeno supletorio o
mascaras de presion positiva). Otra consecuencia es la incapacidad para toser y
expulsar las secreciones. Estudios indican una pérdida gradual de las capacidades
funcionales con el tiempo, asi como, un declive en la Capacidad Vital Forzada
(FVC).

Durante largos periodos de tiempo la enfermedad no tiene progresion. El prondstico
depende del grado de debilidad muscular, de escoliosis e insuficiencia respiratoria.
Asi, aquellos pacientes mas propensos a presentar escoliosis y alteraciones
respiratorias, dependeran de ventilacion mecanica mucho antes que aquellos con

una fuerza mayor.
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2.3.1.4. AME tipo lll o Enfermedad de Kugelberg — Welander

Wolfart, en 1955, y Kugelberg y Welander, en el 1956, describieron una forma mas
leve de AME, en la que los pacientes, diagnosticados entre los 2 y 17 afos,
mostraban debilidad muscular simétrica, que afectaba, principalmente, a las
extremidades inferiores; y con un prondstico mejor a aquellos cuyos sintomas
aparecian a una edad mas temprana. Es la AME tipo lll, también conocida como la

enfermedad de Kugelberg — Welander.

Esta forma de AME, la mas variable y heterogénea, puede manifestarse después
de los 18-24 meses o en la adolescencia; e incluso, en etapas tempranas de la

edad adulta.

El desarrollo del nifio es normal durante el primer ano de vida. Puede ponerse en
sedestacion y aprende a deambular, cdmo cualquier otro nifio; pero a medida que
va apareciendo la enfermedad, puede acabar dependiendo de la silla de ruedas.

Los sintomas iniciales son similares a los que se encuentran en niios con distrofia
muscular: aumento de la dificultad para deambular, tendencia a caer y dificultades
para ponerse en bipedestacion. Los pacientes deben de ser seguidos por un equipo

de expertos que conozca la enfermedad y entienda sus necesidades.

Tienen una capacidad cognitiva normal y son capaces, con apoyos, de llevar una
vida integrada en la sociedad con buen éxito personal y social. El prondstico es

positivo, y muchos de ellos, tienen una esperanza de vida normal.

Para facilitar el diagndéstico se ha dividido éste tipo de AME en dos subgrupos:

2.3.1.5. AME tipo lll a: aparece durante los 3 primeros ainos de vida.

Los pacientes tienen dificultades para andar y, a veces, no alcanzan a desarrollar

todas las funciones motoras.

2.3.1.6. AME tipo lll b: los primeros sintomas aparecen entre los 3 y los 30

anos.
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2.3.1.7 AME tipo IV

De aparicidon tardia, mas alla de los 30 afios, se caracteriza por un proceso de

evolucion lento.

Para las familias de las personas afectadas, es una enfermedad tremenda: ven
cdmo sus hijos, con un cociente intelectual normal e incluso, a menudo, superior a
la media de la poblacién, y con una vida totalmente normal, de repente, se ven
devastados por la debilidad muscular que los deteriora e incapacita
progresivamente. Sufren las mismas complicaciones que los tres tipos de AME
anteriores (20-22,24,29).

Actualmente, el método mas utilizado para certificar el diagnéstico de la AME, es el
molecular que, dada la gran variabilidad fenotipica de sus sintomas, ha ayudado
mucho a los clinicos en el diagndstico diferencial de otras enfermedades de
neurona motora o miopatias. Aun asi, es necesario hacer un diagndstico de

afectados, portadores y prenatal.

La AME no dispone aun de ningun tratamiento curativo. Este hecho ha dado lugar
al desarrollo de diferentes enfoques terapéuticos para intentar identificar posibles
tratamientos eficaces contra la enfermedad, o en su defecto, para paliar y disminuir
sus efectos (21,22).

2.3.2. - Distrofia muscular de Duchenne (DMD) o enfermedad de Meryon.

La primera descripcion clinica de la distrofia muscular, se la debemos a Giovanni
Semmola en 1845, en el marco de una conferencia en la Academia Pontaniana, en
Napoles, donde describia dos casos de nifios con una hipertrofia muscular

caracteristica: la pseudohipertrofia gemelar, tipica de la DMD (30).

Posteriormente, Conte y Giojia describen esos dos mismos casos de nifios afectos
de DMD, y hablan de la alteracién en la nutricion del musculo con consecuente
atrofia y depdsito andmalo de calcio entre las fibras musculares (21, 31).

Otra descripcidn, en esta misma linea, fue la de Meryon en 1851. Basandose en 9
casos de 3 familias diferentes, fue el primero en describir la infiltracion grasa del

tejido muscular (32).
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A pesar de esas primeras descripciones, el epénimo de la enfermedad fue el
acuinado por Guillaume B.A. Duchenne, en 1860 (33). Y fue, Sir William Richard
Gowers, quien establecio el caracter hereditario y dio nombre al signo de Gowers,

caracteristico en los nifios con esta patologia (34) .

Peter Becker identifico la forma “benigna” alélica de la distrofia muscular, dando la

atribucién de herencia ligada al cromosoma X.

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es la enfermedad neuromuscular
hereditaria mas comun diagnosticada durante la infancia. Es una forma recesiva
ligada al cromosoma X, de modo que, en general, solo los varones se ven afectados

mientras que las mujeres son portadoras y asintomaticas (Figura 5).
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Figura 5: Transmisién genética en la DMD

La DMD se caracteriza por una rapida progresion de la degeneracion muscular que
causa la pérdida de su funcion, llevando eventualmente a la paralisis, y a la muerte
prematura de la persona. Es la mas comun y letal de las distrofias musculares
existentes. Su incidencia es de 1/3500 - 6000 varones nacidos vivos en el mundo,

apareciendo alrededor de 20.000 nuevos casos cada ano.

La DMD esta causada por una mutacion en el gen codificador de la distrofina, que
se encuentra, en los seres humanos, en el brazo corto del cromosoma X (Xp22).
Las mutaciones en este gen, pueden conducir a la disminucion o ausencia de
distrofina, proteina que se localiza en la membrana citoplasmatica de las células

musculares, y a la que da consistencia, actuando como amortiguador (Figura 6).
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Asi pues, la ausencia de distrofina, acaba causando la degeneracion progresiva de
los musculos, que restringen su capacidad de contraccion, ocasionando
contracturas y rigidez muscular, y la consecuente pérdida de la funcién muscular y

del rango de movimiento.

También se ve disminuida la cantidad de creatina quinasa (CPK), enzima que
participa en el proceso de produccidon de la energia necesaria para el
funcionamiento del musculo. Su déficit hace que el musculo pierda la capacidad de

funcionamiento y ocasiona debilidad muscular.

Este doble efecto negativo reduce la cantidad de células musculares y, las
existentes, van perdiendo su capacidad de funcionamiento haciendo que el

musculo se debilite de manera continua y progresiva.
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Figura 6; Distrofina en Ila membrana
citoplasmatica.

La DMD, generalmente, es diagnosticada entre los 2 y 3 anos de edad, apareciendo
retrasos en las metas del desarrollo infantil, como sentarse y levantarse, caminar
y/o hablar (35).

El nifio anda mas lentamente o con mayor dificultad, alterando su postura y centro
de gravedad para mantener el equilibrio, y dando lugar a la marcha tipica de

Duchenne. Pueden llegar a caerse reiteradamente durante el dia. Les resulta dificil
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levantarse del suelo (signo de Gowers), subir escaleras y correr, debido a la
debilidad muscular que padecen. Suelen sentirse cansados facilmente,

necesitando el uso de una silla de ruedas para distancias largas.

Algunos de sus musculos, en particular los gastrocnemios, pueden parecer
agrandados o sobre-desarrollados debido al reemplazamiento de las células
musculares por tejido fibroso y adiposo, provocando que el nifio sea menos flexible
y pierda movilidad en las articulaciones.

Entre los 6 y 9 afios tendran aun mas dificultad para caminar porque los musculos
cuadriceps comienzan a perder fuerza, lo cual provoca pérdidas de equilibrio
durante la marcha. Para que esto no ocurra, caminan sobre el taléon o dedos de los
pies; y para compensar el tronco débil, sacan estbmago hacia fuera y echan los

hombros hacia atras con una gran hiperlordosis.

Si se les pide que se pongan de pie cuando estan sentados en el suelo, lo hacen
de una forma caracteristica, el llamado signo de Gowers: levantan primero la cadera
en el aire y utilizan los brazos como soporte, apoyandose a lo largo de sus piernas,
trepando sobre sus cuadriceps, hasta incorporarse. La mayoria de nifios, a esta

edad, no tienen problemas en los miembros superiores.

A medida que evoluciona la enfermedad, la marcha se hace cada vez mas
caracteristica (marcha de Duchenne): balanceante, con la cabeza un poco
adelantada, estomago hacia fuera y hombros hacia atras, los brazos un poco
separados del tronco y las piernas abiertas para mantener mejor la estabilidad, y

los pies, ligeramente de puntillas.

Posteriormente, la atrofia muscular es ya tan grande, que son incapaces de
deambular solos, y unicamente, alcanzan a dar algun paso con ayuda de otras
personas, hasta que, finalmente, pierden toda capacidad de deambular y quedan

confinados en una silla de ruedas (36).

A partir de entonces, se les proporciona la posibilidad de entrar en un programa
para facilitar la prolongacion de la marcha (37), con ayuda de unos aparatos
ortopédicos (Figura 7). La prolongacién de la marcha, se consigue, de media,
durante dos anos. Finalmente, pasan a necesitar de una silla de ruedas eléctrica

ligera o un scooter eléctrico para sus desplazamientos.
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En este momento, la fatiga es importante y pueden empezar a presentar problemas

de corazon que requieren de un tratamiento médico.

Figura 7: Nifio con ortesis largas ligeras o callipers en periodo de prolongacion de la marcha.

Durante la adolescencia hay una continua progresién de la debilidad y, alrededor
de los 12 anos, la mayoria necesita usar una silla de ruedas eléctrica de manera
regular. La debilidad presente en brazos, piernas y tronco dificulta bastante sus
actividades de la vida diaria, requiriendo de ayudas o soportes tecnoldgicos; pero

mantienen aun el uso de los dedos, pudiendo escribir o utilizar un ordenador.

La fatiga es ya importante, y la debilidad de la musculatura del tronco junto con la
estancia prolongada en sedestacion empieza a desarrollar escoliosis que les

provoca inestabilidad postural, incomodidad y/o malestar fisico.

A medida que el desorden progresa, las condiciones respiratorias y cardiacas
empeoran y amenazan la vida del paciente. La esperanza media para las personas

afectadas con DMD se situaba hasta hace 10-15 anos, alrededor de los 20 anos,
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justamente debido a este tipo de complicaciones; pero, actualmente, con los
cuidados y tratamientos apropiados, puede sobrepasar los 30-35 afios.

Para el diagnédstico es fundamental la observacion, por parte de los padres y de los
profesores de la escuela, de los sintomas iniciales, tales como el retraso del habla,
el agrandamiento de los musculos gastrocnemios y la incapacidad para llevar el
mismo ritmo de actividades que sus comparferos de edad. La deteccion de estos
signos se acompafara de la realizacion de pruebas genéticas y para detectar el
nivel de creatina quinasa. También, a través de la realizacion de una biopsia del

musculo.

En la actualidad, todavia no se ha hallado una cura para las personas afectas de
DMD; si bien existen algunos tratamientos multidisciplinares aceptados que pueden
reducir los sintomas y mejorar la calidad de vida de estas personas, tales como la
administracion de corticoides, una alimentacion adecuada y valoraciones

periddicas de las funciones muscular, respiratoria y cardiaca (38).

2.4. Tratamientos actuales de las enfermedades del estudio

Durante estos ultimos afios, se ha llegado a consensos importantes respecto a
diferentes aspectos de la atencién y manejo terapéutico de las personas con estas
patologias neuromusculares, que incluyen el abordaje de los problemas
respiratorios, la alimentacion, el manejo de fisioterapia y otros muchos relacionados
con la intervencién, y que han estado asumidos y aplicados en una amplia mayoria

de Centros.

Este es un requisito esencial para poder comparar datos de diferentes poblaciones
en diferentes paises: iniciar la dificil tarea de armonizar las distintas lineas de
atencion y las medidas de los resultados, asi como la metodologia para mejorar los

criterios de valoracion entre los centros de diferentes paises.

Por ello, a continuacién se expondran algunos de los tratamientos farmacolégicos,
genéticos o de otro tipo, que se estan llevando a cabo actualmente o, que por su
relevancia, se han realizado en los ultimos tiempos, como punto de partida para

justificar la necesidad de, tras un tratamiento de cualquier tipo, armonizar medidas
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de valoracion y evaluar los resultados obtenidos: si son positivos o no, y concretar

en qué campos o en qué habilidades tienen lugar las mejoras.

2.4.1. - Tratamientos médicos en las personas afectas de AME

Desde que, en el afio 1995, la Dra. Judith Melki identificoc el gen SMN como
responsable de la manifestacion de la enfermedad (39), se han realizado un gran
numero de tratamientos genéticos y farmacoldgicos, de la misma manera que en

las personas afectas de DMD.

Al principio se pensdé que la estrategia mas directa seria reemplazar el SMN1
defectuoso en los pacientes con AME, mediante la utilizacion de AVV capaces de
transfectar neuronas motoras y transferir el gen SMN1 a la médula espinal. Estos

vectores podian ser derivados del lentivirus (40), del adenovirus, etc.

Todas estas terapias presentaban un problema comun: la limitacion en la difusion
de los vectores (solo se difunden a pocos milimetros de donde se introducen).
Algunas de estas dificultades se han resuelto de forma progresiva ya que en los
ultimos ensayos clinicos actualmente en marcha se estan observando buenos
resultados con la infusion intravenosa y sistémica scAAV9 en pacientes AME tipo
I. ElI Dr. Jerry R. Mendell del Instituto de Investigacion del Hospital Nationwide
Children de Columbus (Ohio), ha presentado en el XX International Congress of the
World Muscle Society celebrado en Brighton (Reino Unido) en octubre del 2015 los
resultados preliminares de un ensayo clinico para nifios con AME tipo | en fase Il
del estudio tratados con AVXS-101 desarrollado por laboratorios Avexsis. Los
resultados son positivos en todos los pacientes tratados y abre la posibilidad de un
tratamiento prometedor en este tipo de pacientes con AME tipo |
(https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT02122952?term=scAAVI9&rank=2).

En cuanto a la terapia con farmacos, ha habido gran numero de ensayos clinicos,
como el estudio realizado por Merlin en 2003 (28), en pacientes afectos de AME,
con edades comprendidas entre los 5 y los 80 afos, respecto a la administraciéon
de gabapentina (se han publicado algunos resultados, pero aun no esta confirmada
totalmente su utilidad).
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Otro farmaco utilizado es la creatina, administrada como suplemento dietético. Se
cree que ésta podria ejercer un efecto energizante en la célula muscular. Pero los

ensayos realizados en pacientes con AME no son concluyentes (22).

En EEUU se ha realizado un ensayo clinico piloto fase Il, ENSAYO ISIS (41) en
pacientes AME, con un oligonucleétido antisentido (ISIS SMS-Rx) con resultados

positivos que han permitido pasar a una fase lll.

En Espana se ha iniciado la fase lll (en activo), con placebo (2 a 1), tanto en
pacientes tipo |, menores de 7 meses, reclutados en el Hospital de La Paz, de
Madrid, y el Hospital de la Vall d’Hebron, de Barcelona (42), como en pacientes tipo
II, con pacientes entre 2 y 12 afos, reclutados a partir de mediados de Mayo del

afo 2015, en el Hospital Sant Joan de Déu, de Barcelona.

También, en algunos centros de EEUU y Europa, se ha comenzado un ensayo,
ENSAYO MOONFISH ROCHE (31), en fase |, en pacientes AME tipo | y II, en
relacion a la administracion por via oral del medicamento RO6885247, cuyo efecto
es producir un RNA y proteina SMN completa. Este ensayo esta a la espera del

analisis de toxicidad del farmaco en primates.

Se esta estudiando la posibilidad de un tratamiento pre-sintomatico, puesto que en
muchos casos hay un periodo de latencia entre el nacimiento y la aparicion de las
primeras manifestaciones clinicas de la enfermedad. Es necesario determinar qué
cambios patolégicos ocurren en este periodo de latencia, hasta que ya se
manifiesta la enfermedad. Las constataciones sobre el tratamiento pre-sintomatico
y el cribado neonatal se hallan publicadas en la revista Neuromuscular Disorders
(26).

También se han realizado estudios para ver como son los movimientos intrauterinos
del nifio con riesgo de padecer AME. En un estudio, publicado en Febrero de 2011,
se grabaron y analizaron estos movimientos en fetos alrededor de las 11-14
semanas de gestacion, antes de hacer el test prenatal del SMN1. No se observd
limitacion alguna en cuanto a la calidad de los primeros movimientos de los fetos
con AME, incluso en los casos previstos para desarrollar una forma neonatal severa
(43).
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2.4.2. - Tratamientos médicos en las personas afectas de DMD

Los tratamientos farmacolégicos actuales se basan habitualmente en la
administracion de corticoides (prednisona o deflazacort). Es un tipo de tratamiento
ampliamente utilizado y con resultados muy positivos que retrasan la pérdida de la
fuerza muscular y, por consiguiente, logran enlentecer la progresion de la
enfermedad. Incluso tiene su utilidad en fases posteriores de la evolucion de la
enfermedad, ya que logra retardar la pérdida de la fuerza en los miembros

superiores (44).

En las ultimas décadas, se han utilizado otros tratamientos que, en general, se han
ido descartando por su poca utilidad. Sin embargo, algunos de ellos estan aun en
via de estudio para intentar mostrar su efectividad; y algunos mas, que se habian

descartado, se han vuelto a revisar.

Hay muchos estudios que actuan sobre diferentes aspectos de la patologia como
son la Inflamacion, expresion de proteinas, vascularizacion, cardioproteccion etc...
como por ejemplo los que utilizan blogueantes de la miostatina (MYO-029) y
producen hipertrofia muscular para la forma de Distrofia Muscular de Becker (45,46)
. La utilizacion de ldebenona, de Coenzima Q10 y Prednisolona, de Debio-025
(ciclosporina)... esta en diferentes fases de estudios clinicos.
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT01126697 ?term=becker&rank=32,

Translarna® (Ataluren) (PTC124 ®) es un nuevo farmaco en investigacion disefiado
para permitir la formacion de una proteina funcional en pacientes con trastornos

genéticos debido a una mutacién puntual sin sentido (47).

Una mutacion sin sentido es una alteracion en el cédigo genético que
prematuramente detiene la sintesis de una proteina esencial. Ataluren esta siendo
investigado actualmente para su uso en pacientes con mutacion sin sentido en
distrofia muscular de Duchenne / Becker (hmDBMD) y la fibrosis quistica (nmCF).
Se han realizado o se estan realizando mas de 20 ensayos y estudios en diferentes
partes del mundo. Se han publicado los resultados de este ensayo clinico en fase
3 reportando resultados positivos en un subgrupo de pacientes. Actualmente esta
en fase de extension y el tratamiento ha sido aprobado de forma condicional en

varios paises de Europa. (47-49).
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La terapia basada en el salto del exdn o “exdn skipping” esta obteniendo resultados

positivos en los estudios actuales (fase Il y fase Il).

La terapia génica basada en los AAV (Adeno Associated Virus), que se utilizan para
introducir distrofina en la membrana de las células musculares, se hallan también
en diferentes fases de estudios clinicos, pero se han identificado mas dificultades

por la distribucion del vector en el tejido muscular.

Respecto a la Terapia Celular, la utilizacién de las “satellite cells” (myoblasts) esta
pendiente de estudio; y, la utilizacidn de células madres mesoangioblastos, o de las
Induced Pluripotent Stem (IPS) cells o introduccion de células madres

pluripotenciales, se encuentran en fase experimental (50).

Actualmente, en Espafia, encontramos los siguientes proyectos o estudios en
marcha: “Nuevo antifibrético como tratamiento de un modelo murino de déficit de
distrofina”, en el Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, de Barcelona; el “Estudio de
la eficacia de farmacos con capacidad de restaurar la expresion de distrofina en
mioblastos de pacientes afectos de DMD con mutaciones nonsense; analisis de las
causas que condicionan la variabilidad en la respuesta y evolucion de estrategias
destinadas a aumentar esta eficacia en mioblastos humanos y en el raton mdx”, en
el Hospital de la Vall d’Hebron, de Barcelona; el “Testado de nuevas sustancias con
potencial terapéutico in vitro e in vivo para el tratamiento de la DMD”, en el Instituto
de Investigacién Sanitaria Biodonostia, en San Sebastian; y “Iniciar estudio piloto
en modelos animales de DMD y adquirir un equipo de medida de fuerza
isométrical/isoténica muscular necesario para la investigacion”, en el Instituto de

Investigacion Sanitaria, de Santiago de Compostela (16).

2.5. Valoracion en las enfermedades neuromusculares.

La fuerza muscular se puede medir de forma manual, mediante técnicas

cuantitativas, como la fuerza muscular dinamica o isométrica.

La medicion de la Prueba Muscular Manual (PMM), se ha utilizado en el ambito
clinico y de la rehabilitacion desde los afios 1900 para evaluar la fuerza isométrica
y determinar la capacidad funcional de los musculos; fueron creadas por Daniels,

Williams y Worthingham (51). La PMM es util como herramienta de deteccion, para
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evaluar la fuerza muscular, y para planificar la rehabilitacion. Es una prueba facil de

realizar y no requiere de ningun equipo especial.

El Dr. Robert Lovett, de la Escuela de Medicina de Harvard, aporto la valoracion de
los musculos parcialmente paralizados e incorporé las valoraciones eliminando la
fuerza de la gravedad y afiadiendo mas dimensiones a la PMM. Mas tarde, el Dr.
Lovett, y el Dr. EG Martin, en el afio 1915, introducirian la valoracion utilizando el

dinamometro.

Kendall y Kendall, en 1939, desarrollaron un sistema de clasificacion de porcentaje:
de 100% a 0%, basandose en el rango de los efectos de la gravedad y la
resistencia. Pero Brunnstrom, en 1941, reconocid los problemas del sistema, por la

subjetividad del evaluador que administraba la prueba, en la puntuacién.

Con el tiempo, se ha pasado de la valoracién de forma manual, a la valoracién con

dinamometros.

Asi, con la necesidad y el desarrollo de sistemas de evaluacion para generar
puntuaciones objetivas, la PMM ha incorporado el uso de los dinamodmetros
(Nicholas, Marino, y Gleim, 1987), que demostraron que la prueba era valida, fiable

y objetiva, y de gran valor para los investigadores.

Diversos investigadores han establecido la validez y fiabilidad de los dinamdmetros
de mano (HHDs) en personas sin discapacidad (Hill, Croce, Cleland, y Miller, en
prensa; Schwartz, Cohen, Herbison, y Shah, 1992; Stratford y Balsor, 1994). Otros
investigadores han explorado el uso de HHDs en individuos con discapacidades
fisicas y neuromusculares (Aufsesser y Howat, 1994; Brinkman, 1994; Stuberg y
Metcalf, 1988), asi como en personas con déficit cognitivo (Howat, Croce, y Roswal,
1993, 1994; Surburg, Suomi, y Amapola (52). Actualmente, Hébert LJ, ha publicado
un articulo donde se determinan los valores normativos de la fuerza muscular
medida con dinamdmetro de mano en nifos y adolescentes de 4 a 17 afnos de
Estados Unidos, sin patologia en varios grupos musculares de miembros superiores
e inferiores. Los valores obtenidos puden ser utiles para comparar e identificar las
deficiencias de fuerza en nifilos con patologia (53).

En las personas con enfermedades neuromusculares, pacientes muy débiles, la

interdependencia de estos parametros significa que, cambios pequefios o sutiles
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en cualquiera de los componentes tienen un efecto grande, desproporcionado, que

se traduce en la disminucién de la funcion.

Asi que, no es tan importante valorar la fuerza muscular analitica de cada uno de
los musculos, sino determinar su funcién. La valoracién muscular analitica es util,
sobre todo, para llevar a cabo estudios de investigacion en musculos especificos.
Por tanto, es necesario contar y utilizar, escalas funcionales que, solas o en
combinacion con otras escalas o valoraciones, proporcionen una vision mas
holistica de la persona y de su actuacién en el entorno. A lo largo de la historia, han
aparecido diferentes escalas de valoracion que ayudaban a cuantificar, en mayor o
menor medida, estas funciones y dar una vision mas real de la funcionalidad de los

pacientes.

Los pacientes con enfermedades neuromusculares, progresivamente ven
disminuida su capacidad funcional y su autonomia personal para realizar las tareas
cotidianas, y presentan una dependencia fisica cada vez mayor, y necesitan casi
siempre de una tercera persona y de adaptaciones o dispositivos de apoyo, cosa

que influye mucho en su calidad de vida.

Para ellos es muy importante alcanzar o mantener un nivel éptimo de funcionalidad
e independencia; y para ello, es necesario valorar el nivel de autonomia y realizar
exploraciones clinicas que determinen el grado de deterioro fisico, vigilen la
evolucion de la enfermedad y evaluen el impacto en la funcionalidad de las

actividades de la vida diaria.

Estas evaluaciones seran, suficientemente sensibles, para poder identificar las
caracteristicas de la enfermedad y discriminar entre enfermedades o pacientes, y
mayoritariamente cuantitativas, para poder valorar la pérdida o ganancia de alguna
funcién (54).

Los pacientes con enfermedades neuromusculares, tienen la fuerza muscular
alterada, y hacen uso de estrategias compensatorias para poder realizar la funcion.
Es esencial comprender y evaluar estas estrategias, ya que son necesarias para
mantener la funcionalidad; y ademas, a menudo, suelen expresar y ser indicativas

de la etapa evolutiva en la que se encuentra la enfermedad.
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Tanto en el ambito clinico como en la investigacion, es importante determinar los

valores o resultados relevantes, los que se deben medir.

En la investigacion en rehabilitacion, a menudo, hay varios valores o resultados de
interés: el primario es, por lo general, respecto a las actividades y la funcionalidad
y participacion de la persona; pero hay otros resultados, en relacion al deterioro,
que nos ayudan a interpretar los hallazgos y a valorar correcta vy

consecuentemente.

2.6. Escalas de valoracion de la capacidad funcional

A lo largo de la historia, el objetivo principal en el manejo de las enfermedades
incapacitantes ha sido, elaborar algunos protocolos de intervencion que permitieran
mantener, en las personas afectas, un nivel 6ptimo de independencia funcional,

como derecho primordial (55).

Estos protocolos tienen en cuenta la evolucion propia de la enfermedad, y hacen
hincapié en la prevencion de las alteraciones secundarias que puedan afectar la

funcionalidad de la persona afecta.

Para poder tomar decisiones clinicas adecuadas, y obtener resultados eficaces en
la intervencion, es necesario utilizar un lenguaje comun y herramientas de
valoracion consensuadas entre los diferentes especialistas que trabajen en los

mismos objetivos (28).

En los ultimos tiempos, se han creado y utilizado diferentes Escalas que permiten
valorar el estado de la enfermedad neuromuscular evaluada, principalmente la
actividad muscular analitica, existente en extremidades superiores y/o inferiores
(56,57).

2.6.1 Algunas de las escalas utilizadas para valorar la capacidad functional

2.6.1.1 Gross Motor Function Measure (GMFM)

Una de las primeras escalas que se empezo a utilizar fue la Gross Motor Function
Measure (GMFM) (58,59) que evalua el desarrollo motor funcional de nifios con
afectacion del Sistema Nervioso Central y con problemas de aprendizaje motriz
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(especialmente pensada para Paralisis Cerebral Infantil); pero no se ajustaba ni era
adecuada para valorar el estado y evolucion de los nifios con enfermedades

neuromusculares.

2.6.1.2 Mesure de la Fonction Motrice (MFM):

Posteriormente se cred y validé la Mesure de la Fonction Motrice (MFM) (60), una
escala de valoracion funcional mas especifica para las personas con Enfermedades
Neuromusculares, util para valorar la evolucion clinica y para la investigacion.
Basada en muchos aspectos de la Gross Motor Function Measure (GMFM) se
compone de 32 items distribuidos en tres dimensiones independientes: D1 (valora
al paciente en bipedestacion y en la realizacion de transferencias), D2 (valora la
motricidad axial y proximal) y D3 (valora la motricidad distal). Es importante
mencionar que existe, en vias de validacién, una version mas corta de 20 items,

adaptada para nifilos menores de 7 afos se llama MFM-20.

2.6.1.3 Hammersmith Functional Motor Scale (HFMS)

En el afno 2003, Main M y colaboradores, en el Hospital Hammersmith de Londres,
crearon la Escala de Hammersmith (HFMS) (61), utilizada en nifios con AME tipo |l

y lll, con gran limitacion de la movilidad y, practicamente, incapaces de deambular.

Disefiada para que fuese auto-explicativa, reproducible, confiable y de facil
aplicacién, con el fin de proporcionar una informacion objetiva sobre la capacidad

de movimiento y sobre la progresion de la enfermedad.

Consta de 20 items, valorados en tres niveles: 0 (indica la menor capacidad para
realizar la accién), 1, y 2 (indica la mayor capacidad). El resultado o puntuacién final

maxima de la escala es de 40 puntos.

Ha sido validada y traducida al espariol por personal del Servicio de Rehabilitacion
y Medicina Fisica del Hospital Infantil Sant Joan de Déu de Barcelona (62) en el
afo 2011. Para ello participaron en el estudio 32 nifios menores de 12 afios con
AME tipo Il y tipo Ill.
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2.6.1.4 Expanded Hammersmith Functional Motor Scale (HFMSE)

A partir de la escala anterior, se han creado otras versiones, como la Expanded
Hammersmith Functional Motor Scale (HFMSE) (63,64), en la que se han afiadido
13 items de la Gross Motor Function Measure , para poder incluir en la evaluacion
a nifos con capacidad de deambulacién (en la Hammersmith original se produce el
efecto techo, valores maximos en nifios con capacidad de deambulacion

independiente).

En el estudio realizado con 38 pacientes con AME tipo Il y Ill, la escala ampliada
mostré una fiabilidad del indice de concordancia intra e inter observador ICC del

0.99, por lo que se justificod su uso y aplicacion en posteriores investigaciones.

2.6.1.5 North Star Ambulatory Assessment (NSAA)

En 2009 se creo la Escala North Star Ambulatory Assessment (NSAA) (65), se
utilizé en Hospitales del Reino Unido, para hacer un seguimiento de la evolucion
clinica de ninos afectos de DMD, durante la fase de marcha independiente de la
enfermedad. Se valord la evolucidn en la capacidad de levantarse del suelo, en la
forma de la marcha y en las nuevas capacidades observadas, en los nifios tratados
con esteroides.

Actualmente, su utilizacion es mayor y en diferentes Hospitales de todo el mundo.
Es una de las Escalas que se usan para estudios clinicos que valoran la efectividad

de algun tratamiento en nifios con DMD, en fase de deambulacion.

2.6.1.6 The Children's Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular
Disorders (CHOP-INTEND)

La CHOP-INTEND es una escala para valorar la actividad funcional en nifios con
AME tipo | y se esta utilizando en los ensayos clinicos actuales para evaluar a los

nifios con este tipo de enfermedad neuromuscular (66, 67).

2.6.1.7 Performance of the Upper Limb Module (PUL).

También se estan utilizando, escalas que valoran la funcionalidad de los miembros
superiores y manos, como el Performance of the Upper Limb Module (PUL). La

funcidbn manual se pierde en etapas muy tardias de la enfermedad; asi que la
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informacion obtenida con esta escala, combinada con la de otras, que valoran la
capacidad funcional general, da una idea muy importante sobre la evolucion de la
enfermedad (68,69). Se ha demostrado su validez tanto para personas afectas de
DMD, como de AME.

2.6.1.8 Duchenne muscular dystrophy Functional Ability Self-Assessment
Tool (DMDSAT)

Otras escalas como la Duchenne muscular dystrophy Functional Ability Self-
Assessment Tool (DMDSAT) valoran la capacidad funcional de forma mas

especifica en pacientes que caminan y que no caminan con DMD (70) .

Ademas de estas escalas que valoran la capacidad funcional se estan utilizando
otros tests como es el Test de los seis minutos de marcha (6MWT) en el que el
nifio camina durante 6 minutos por un pasillo de 25 metros y se calcula la distancia
recorrida durante ese tiempo, se utiliza con r nifios con DMD o con AME tipo lll, en

fase de deambulacion. Ha demostrado ser una prueba especifica muy fiable (71).

La escala Neuromuscular Disease Swallowing Status Scale (NdSSS), valora la
disfagia en personas con ENM, ya que estos pacientes manifiestan dificultades
importantes para tragar los alimentos, y muchas veces se atragantan a causa de
esta dificultad (72).

Durante muchos anos, se ha planteado si realmente es efectiva la valoracién de las
actividades de la vida diaria y de la capacidad funcional en las personas con ENM,
y cudles serian las medidas o actividades que habria que tener en cuenta, que
fuesen validas y fiables, para determinar la evoluciéon de la enfermedad o para

definir el estado actual de la misma (73).

Se han utilizado escalas de valoracién a nivel muscular, articular... pero los
resultados no han sido suficientemente satisfactorios, puesto que estas escalas no

reflejaban, de modo real y completo, el estado general del paciente

Esta falta de objetividad era debida, entre otras cosas, a la propia naturaleza de las
ENM, que, en su evolucién natural, producen de forma casi siempre degenerativa,

un empeoramiento a nivel muscular global pero, lo que realmente queda afectado,
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disminuido y limitado, de manera exponencial, es la funcionalidad general del
individuo (29,74).

Se entiende por capacidad funcional, el potencial que tiene un individuo para
interactuar con su medio ambiente, de manera que le permita realizar de forma

competente las tareas de la vida diaria.

En las personas con ENM, a medida que progresa la enfermedad y aumenta la
debilidad muscular, la realizacion de estas tareas de la vida diaria, se vuelve mas
limitada. Pequeios cambios en cualquiera de los componentes que resultan
afectados por la enfermedad como fuerza muscular, deformidades articulares,
disminucion de la resistencia, etc. puede tener unos efectos desproporcionados en

la funcién y en la realizacién de las tareas de la vida diaria.

De ahi la gran importancia de realizar una evaluacion global de las capacidades

funcionales, y de tener herramientas que midan de forma precisa estos cambios.

En este marco de herramientas que valoran la capacidad funcional de personas
con enfermedades neuromusculares se situan las escalas Egen Klassifikation y la
Egen Klassifikation 2 que valoran a personas afectas de distrofia muscular de

Duchenne y de atrofia muscular espinal en fase de silla de ruedas.

2.6.2 Escala Egen Klassifikation.

La Escala Egen KlassfiKation (EK), creada por Birgit Steffensen y Jate Moller en
1982, en el Centro de Orientacién y Tratamiento de la Asociacion Danesa de
Distrofia Muscular Muskelsvindfonden, es un cuestionario que sirve para valorar la
Capacidad Funcional de personas con DMD y AME no ambulantes que estan en
silla de ruedas (75,76).

En un primer momento, se desarrollé para evaluar la capacidad funcional o

capacidad fisica general, solo, de las personas con DMD en fase de silla de ruedas.

Se le quiso dar un enfoque holistico, valorando los cambios en el individuo de una
forma global, desde diferentes parametros y actividades que pueden realizar las

personas con esta patologia y no, unicamente, valorando la capacidad de utilizacion
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de los miembros superiores, como solia ser habitual (al no poder caminar, en

general, no se solian tener en cuenta otras actividades generales).

Posteriormente, fue utilizada en diferentes estudios descriptivos realizados en
Dinamarca; traducida al inglés desde su version original, el danés; y, en la década
de los afios 80, presentada y discutida en talleres y congresos para fisioterapeutas
especializados en enfermedades neuromusculares bajo los auspicios de la

European Aliance of Muscular Dystrophy Associations (EAMDA).

El proceso de validacion se inicié en 1995, cuando se descubrié que tenia un poder
predictivo respecto la indicacién o necesidad de asistencia respiratoria en personas
con DMD (77).

Se realizd un estudio prospectivo con 11 pacientes con AME tipo Il y 14 con DMD.
Se obtuvieron mediciones y se registraron valores antropométricos (edad, estatura,
peso, grado de discapacidad) utilizando la Escala EK y la Escala propuesta por la
EAMDA; se midio la fuerza en ocho grupos musculares, como flexores y extensores
del codo, y flexores y extensores de la rodilla de ambos lados (derecho e izquierdo);
y se tomaron valores espirométricos (Capacidad Vital Forzada, Fuerza Espiratoria

en el primer segundo y el Flujo Maximo Espiratorio).

Se analizaron los datos y se comprobé que la Escala EK tenia un valor predictivo

en la indicacion de ventilacion mecanica domiciliaria en pacientes con DMD.

Los pacientes con un valor mas alto de discapacidad en la Escala EK (EK suma>20)
y el FVC <1.2L (FVC <30%), eran candidatos a ventilacion mecanica.

Por lo tanto, la combinacion entre la suma del valor de la Escala EK y el FVC%,
proporcionaba una mejor indicacién de utilizacion de Ventilacion Mecanica en los

pacientes con DMD que consideradas ambas de forma independiente.

De 1997 a 2002, la Escala EK fue validada en relaciéon a su contenido y validez
discriminatorias entre los niveles de la capacidad funcional de las personas afectas
de DMD o AME durante la fase de silla de ruedas Yy su fiabilidad (75).

El estudio se realizé con 56 pacientes con DMD y 38 con AME en sillas de ruedas.
Los datos se obtuvieron a partir de cuatro estudios separados en los que se

relacionaron la Escala EK y la fuerza en algunos determinados musculos; las
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contracturas en cinco articulaciones diferentes; la capacidad vital forzada; y los
anos de dependencia de la silla de ruedas.

Los resultados mostraron que la variable explicativa mas importante fue la suma
total de los valores de la Escala con una p<0.005. Los items individuales de la
Escala EK (1-10), también mostraron propiedades psicométricas significativas con
una p<0.005 (59).

Posteriormente, se realizd un estudio sobre la fiabilidad de la Escala, dado que,
tanto en los pacientes con AME como en los de DMD, se necesita una cierta
experiencia en el manejo y tratamiento. Se buscd que cualquier profesional,
independientemente de la experiencia en estas patologias, pudiese aplicar la

escala.

Se seleccionaron, 6 pacientes con DMD representativos de los diferentes
momentos de evolucion de la enfermedad durante la fase de silla de ruedas, a los
que se les paso la Escala EK y se les grabd en video. Fueron valorados por 17
profesionales de la salud (7 fisioterapeutas, 3 estudiantes de fisioterapia, 4
terapeutas ocupacionales, 2 trabajadores sociales, y 1 médico). Posteriormente se

hizo una segunda valoracion.

Los coeficientes de correlacion intra-clases determinadas para ambas cosas y la
fiabilidad intra-evaluador fueron de 0,98; la desviacion estandar de las valoraciones
individuales de la suma de la escala o valor total fue de 0.95, cuando la evaluacion
se repitié por diferentes evaluadores en el mismo paciente; y de 0.78, cuando lo
repitio el mismo evaluador; los valores kappa, ponderados para los items
individuales, variaron desde un 0.67 hasta un 0.94. Con lo que se concluyo que, la
Escala EK es altamente fiable cuando es utilizada por diferentes profesionales de

la salud, que valoran pacientes grabados en video (75,77).

2.6.3 Escala Egen Klassifikation 2

Sin embargo, la Escala EK no era tan sensible a los cambios en el tiempo en las
personas con AME como con las personas con DMD. Los avances en los
tratamientos farmacolégicos necesitan de herramientas robustas y sensibles que

puedan medir estos cambios. Se plante6 un estudio para:
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Mejorar la capacidad discriminatoria de la Escala EK en las personas afectas de
AME, no ambulantes y aumentar el numero de elementos clinicamente

significativos (78).

Un grupo internacional de 10 expertos identificaron 10 nuevos elementos que
representan aspectos caracteristicos de la progresion de la enfermedad durante la
fase de silla de ruedas de personas con AME. Después de evaluar estos nuevos
elementos en 58 pacientes de Dinamarca, Italia y el Reino Unido se redujeron a

siete y se revis6 el manual.

Los siete nuevos elementos fueron probados para la validez discriminatoria y
contenido en relacién con la escala original en 81 pacientes no ambulatorios de los
tres paises, con edades entre 2-70 afios. Se cred una nueva escala de valoracion

que se denomind EK2.

La Escala Egen Klassifikation 2 (EK2) es un Cuestionario que sirve para valorar la
Capacidad Funcional de personas con distrofia muscular de Duchenne (DMD) y
atrofia muscular espinal (AME), no ambulantes y que estan en silla de ruedas. La
Escala Egen Klassifikation 2 denominada (EK2) o EK (1-17) se compone de 17
items y es la ampliacion de la Escala EK, llamada a veces EK (1-10). La escala
EK2 fue desarrollada como una herramienta clinica para evaluar la capacidad
funcional y para determinar la necesidad y el impacto de la intervencion en las
personas no ambulantes con distrofia muscular de Duchenne (DMD) y la Atrofia
Muscular Espinal (AME).

Las pruebas preliminares muestran que la suma de las puntuaciones de EK2 se
correlacion¢ significativamente con FVC% (rs = 0,77, p <0,01) y la fuerza muscular
medido como MMT (rs = 0,87, p <0,01).

En cuanto al poder discriminatorio se vio que la nueva Escala EK2 tiene un mayor
poder explicativo y discriminatorio que la Escala EK para las personas con AME no

ambulantes.

Estas conclusiones fueron presentadas en el XVIlI Congreso Mundial de Neurologia

celebrado en Sydney en Octubre del afio 2012.
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En este punto hay que hacer una pequena historia de lo que ha significado la
enfermedad, la salud, la discapacidad a través del tiempo y como han ido
cambiando a lo largo de los afios, especialmente en los ultimos afios donde se hace
hincapié en al caracter social de la enfermedad y en la participacion en la sociedad

como parte importante de la integracion.

2.7. La discapacidad y la clasificacion internacional del funcionamiento.

Discapacidad y salud (CIF).

A lo largo de la historia, el término y concepcion de la discapacidad, ha ido

evolucionando con el paso del tiempo.

Durante muchos afos, las personas que padecian alguna deficiencia o enfermedad
cronica eran consideradas y tratadas de anormales e incapacitadas.

Afortunadamente, el pensamiento social fue cambiando.

A lo largo del siglo IXX, la medicina empez6 a preocuparse por estas personas y
empezaron a desarrollarse nuevas disciplinas o formas de atencién, como la cirugia

reparadora o restauradora, la rehabilitacion o la reeducacion.

Se trataba de curar o recuperar todas las condiciones y cualidades de la persona
antes de enfermar, y la discapacidad era contemplada desde el prisma del Modelo
biomédico, en el que tanto la causa o etiologia, como el diagndstico y el tratamiento,
dependian exclusivamente de la medicina, puesto que el origen se debia a una

anormalidad bioldgica.

En 1980, la Organizacién Mundial de la Salud (OMS), publicé la Clasificacion
Internacional de las Deficiencias, la Discapacidad y las Minusvalias (CIDDM) (79),
como instrumento para clasificar, no sélo las enfermedades, lesiones, traumatismos
y otros trastornos sino también sus consecuencias y repercusiones en la vida de
las personas. La CIDDM iba mas alla, al no considerar soélo el propio proceso de la
enfermedad, sino también las consecuencias que derivan de la misma, tanto en los
aspectos fisicos del individuo, como en los aspectos mas psicolégicos vy

emocionales de la persona, y en su relacion con la sociedad.

En la CIDDM, se definieron los conceptos de deficiencia (pérdida o anormalidad de

una estructura o funcidén psicoldgica, fisiolégica o anatomica del individuo),
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discapacidad (limitacion o ausencia de la capacidad de realizar una actividad dentro
del margen que se considera normal para un ser humano) y minusvalia (situacién
de desventaja, que restringe o impide el desempeio de un rol que es normal en el

individuo).

Desde esta perspectiva, la discapacidad era vista como un problema de la persona
a consecuencia de una enfermedad, trauma o condicion de salud. Y ante esta
discapacidad, se entendia que la persona requeria de atenciones y cuidados
médicos individualizados, y aplicados por profesionales especificos, dirigidos a
conseguir la cura o mejor adaptacién de la persona a las situaciones estandares

que se esperaba que pudiera o debiera desarrollar.

La discapacidad seguia siendo contemplada desde el prisma del Modelo
biomédico, con el eje del abordaje terapéutico centrado en las disciplinas
biomédicas y en la cura o recuperacion de la persona; el entorno que la rodeaba y
los propios factores personales eran considerados como algo neutro, que influia

escasamente, y no se contemplaba que pudiesen ser modificados.

Posteriormente se desarroll6 el Modelo social, en el que la discapacidad se
consideraba fundamentalmente un problema de origen social y se entendia como
un asunto centrado en la completa integracién, o no integracion, de la persona en

la sociedad.

La incorporacion de este Modelo social, y de los factores ambientales al Modelo
biomédico, planted un nuevo paradigma conceptual donde, a parte de los factores
bioldgicos, se integraron, al concepto salud, otros como los psicoldgicos y sociales.
Surgia, asi, el Modelo biopsicosocial, dirigido a abordar las distintas areas
implicadas en los estados de salud y del bienestar de las personas, y que trataba

de permitir una comprensién mas adecuada de la enfermedad y la discapacidad.

Es en este marco que, la OMS desarrollé, en 2001, como revision a la CIDDM, la
Clasificacion Internacional del Funcionamiento, la Discapacidad y la Salud (CIF)
(80). La nueva CIF si suponia un cambio importante en la conceptualizacion de la
discapacidad, puesto que valoraba y enfatizaba el funcionamiento de las personas,
por encima de su déficit y su discapacidad. Es decir, consideraba como las

personas podian vivir con sus condiciones de salud y sus caracteristicas (fisicas,
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psicoldgicas, sociales, culturales...), y cdmo se las podia ayudar a llevar una vida
productiva y satisfactoria.

Esta clasificacion empez6 a utilizar un lenguaje mas positivo, sustituyendo el
término Enfermedad, por el de Salud o Estados de Salud; y el de Consecuencias
de la Enfermedad, por el de Componentes de la Salud (Estructuras y Funciones,

Actividades, y Participacion).

Pas6é pues a hablar de Estructuras (anatémicas) y Funciones corporales
(fisiologicas y psicoldgicas), en lugar de Deficiencias, entendiendo la deficiencia

como la ausencia o alteracion de las anteriores.

Cambi¢ el término Discapacidad por el de Actividad, entendida cémo la ejecucidon
individual de las tareas; y conceptualizando, las dificultades que tiene el individuo

para realizar las distintas actividades, como las Limitaciones en la Actividad.

Finalmente, substituyd el término Minusvalia por el de Participacion, entendida
como la realizacion de la actividad en situaciones cotidianas de la vida,
socializadas, en comunidad; y definiendo, los problemas que el individuo
experimenta para el desarrollo de dichas situaciones, como Restricciones en la

participacion.

Ademas, incorporé los Factores Contextuales (Ambientales y Personales) como
elementos clave en la interaccion de todos estos componentes y en la

determinacion del Funcionamiento de la persona.

El Funcionamiento es descrito como el término genérico, de caracter positivo, que
designa el modo que tiene una persona de estar, comportarse, actuar, participar...

en definitiva, de resolver las distintas situaciones que se le plantean en la vida.

El Funcionamiento engloba y resulta de la interaccion de todos los componentes de
salud: las caracteristicas de la persona (funciones y estructuras), la capacidad para
realizar las actividades que desea o necesita, y la posibilidad de participar en la
vida social; junto con los factores personales y ambientales que influyen en todos
ellos.

Bajo esta mirada, la Discapacidad, no es mas que el reverso o cara negativa del

Funcionamiento, que recoge las restricciones en la participacion social y las
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limitaciones en la capacidad para realizar las actividades, fruto, en parte, de las
deficiencias en las funciones y estructuras corporales, pero no siempre ni de
manera exclusiva; sino que los Factores Contextuales (personales y ambientales),
fluidos, cambiantes y altamente modificables, son los que ocupan un papel principal
y determinante, en la inclinacion de la balanza entre Funcionamiento vy

Discapacidad.

La Salud o los Estados de Salud, son referidos como el resultado de la relacion
entre el Funcionamiento y la Discapacidad, entre el que una persona es (con sus
caracteristicas y condiciones), lo que puede hacer y lo que realmente hace. Tienen
que ver con su nivel de participacion en la vida como agente activo, con
repercusion; y con su relacion con la comunidad, y el sentimiento de inclusion y

pertinencia a la misma.

En definitiva, tienen que ver con el como se sienten las personas, con su nivel de

satisfaccion, sus expectativas, el grado de confort y la calidad de vida.

Este paradigma ofrece una vision mas positiva respecto las posibilidades de vida

de las personas con discapacidad.

El objetivo principal de la CIF es brindar un lenguaje unificado y estandarizado,
comun a los distintos usuarios, tales como profesionales de la salud,
investigadores, disefiadores de politicas sanitarias y la poblacion general,
incluyendo a las personas con discapacidades; y dentro de un marco conceptual
mas actual, adecuado y ajustado, que permita una mejor descripcién del
funcionamiento de las personas y sus determinantes, y pueda suponer una base
cientifica para la comprension y el estudio de la Salud y los Estados relacionados
con la Salud de las personas.

La CIF quiere proporcionar un esquema de codificacion estandarizado, para ser
aplicado en los sistemas de informacion sanitaria, que permita el almacenamiento
de datos y su comparacion entre los diferentes servicios, diferentes disciplinas y

entre culturas y paises, en los diferentes momentos a lo largo del tiempo.

La CIF tiene caracter universal, para todas las personas y no sélo dirigida a las
personas con discapacidad o que padecen alguna enfermedad o trastorno; y
multidisciplinar y transdisciplinar, para ser utilizada en varias disciplinas y desde
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diferentes sectores y estamentos (médicos, educativos y sociales), que permita la
implementacion de politicas adecuadas a las necesidades de las personas y
mejoras en la calidad asistencial y la construccién de un sistema relevante y util

aplicado en los distintos ambitos, culturas y paises.

Dado que la CIF pone en relieve a la persona y valora mas el sentimiento de
autosatisfaccion y el como se siente en la sociedad, asi como las expectativas y
esperanzas en conseguir un mejor grado de confort, esta muy relacionada con una
mejora de la calidad de vida personal y también de las personas que estan

alrededor de la persona con discapacidad.

2.8. Calidad de vida

El concepto de calidad de vida se define en términos generales como bienestar,
felicidad y satisfaccion de un individuo, que le proporciona a éste, cierta capacidad

de actuacion, funcionamiento o sensacion positiva de su vida (81).

Es un concepto muy subjetivo, ya que la calidad de vida se ve directamente influida

por la personalidad y el entorno en el que vive y se desarrolla el individuo (82).

Segun la Organizaciéon Mundial de la Salud (OMS, WHOQOL GROUP 1995), “La
calidad de vida es la percepcion que un individuo tiene de su lugar en la existencia,
en el contexto de la cultura y del sistema de valores en los que vive y en relacion
con sus objetivos, sus expectativas, sus normas, sus inquietudes. Se trata de un
concepto muy amplio, que esta influido de modo complejo por la salud fisica del
sujeto, su estado psicoldgico, su nivel de independencia, sus relaciones sociales,

asi como su relacion con los elementos esenciales de su entorno” (83).

Hay una gran cantidad de factores, intrinsecos y extrinsecos, que condicionan la
calidad de vida de las personas.

Se dice que un individuo tiene una buena calidad de vida cuando sus necesidades
se ven satisfechas, y cuando tiene la oportunidad de mejorar en las areas vitales

mas importantes (84).

Por otro lado, cabe desatacar que esta estrechamente relacionada con la salud:

tener buena salud, es un indicador universal de calidad de vida. Por ello, la
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percepcion de una buena calidad de vida es muy probable que se dé en personas
saludables.

Ya que el concepto de calidad de vida es muy amplio, este estudio, se referira

unicamente a la calidad de vida relacionada con la salud (CVRS).

La calidad de vida relacionada con la salud, engloba tanto a los aspectos que
forman parte del individuo, como a aquellos otros que, externos al individuo,
interaccionan con él (familiares, amigos, cuidadores etc...) y que pueden llegar a

cambiar su estado de salud (83).

Por tanto, evaluar la calidad de vida relacionada con la salud supone atribuir igual
importancia a la observacion de la enfermedad, hecha por el clinico; a la percepcion
del paciente, acerca de su padecimiento; y a la percepcién familiar y/o del

cuidador/es, sobre el impacto que la situacién de cuidados implica.

La dependencia, en ocasiones total, de las personas con ENM de su cuidador,
hace que esta influya de forma decisiva en la calidad de vida vida de ambos, ya

que, tanto en un caso como en otro, dependen entre si.

“Se han desarrollado otros conceptos, a través de los cuales, medir el impacto que
tiene en el cuidador, el hecho de cuidar a una persona enferma o con discapacidad.
Se han definido diversas taxonomias relacionadas con el cansancio, la sobrecarga,
las repercusiones y/o la salud del cuidador. Estos conceptos tienen en cuenta
diferentes aspectos: cansancio del rol de cuidador (situacién en que el cuidador
tiene dificultad para seguir asumiendo ese papel); riesgo de cansancio en el
desempefio del rol de cuidador (situacién en que el cuidador habitual de la familia
tiene la sensacion de que le resulta dificil seguir desempefando ese rol);
afrontamiento familiar comprometido (situacion en la que el apoyo, la ayuda o el
estimulo que brinda la persona de referencia es insuficiente o ineficaz para que el
usuario maneje de forma adecuada las tareas de desarrollo requeridas para
afrontar su situacién de salud); afrontamiento familiar incapacitante (situacion en
que la conducta de la persona de referencia inutiliza sus propias facultades, y las
del usuario, para la adaptacion efectiva de ambos a la situacidén de salud); manejo

inefectivo del régimen terapéutico (situacion en que la forma en que la familia
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integra en sus procesos un programa de tratamiento de la enfermedad y sus
secuelas resulta inadecuada para alcanzar los objetivos de salud fijados)“ (85).

Aunque se estan consiguiendo avances en consensuar diferentes aspectos de la
atencion e intervencion en las personas con enfermedades neuromusculares y
sobre las escalas de valoracidon mas adecuadas, hay muy pocos estudios a nivel
internacional, y ninguno en Espafa, en cuanto a la calidad de vida de estas
personas, asi como la de sus cuidadores familiares, figura contemplada en muchos

estudios.

Por ello, resulta especialmente importante validar instrumentos de medida, validos
y fiables, en la poblacion espanola, que evaluen la Calidad de Vida de las personas
afectas de éste tipo de patologias y, la de sus cuidadores principales, ya sean

cuidadores familiares o cuidadores “profesionales”.

Ademas, dado que en Espafia existen Asociaciones como Fundame (Fundacién
para la Atrofia Muscular Espinal), AEPEF (Asociacién Espafiola de Paraparesia
Espastica Familiar), BENE (Bizkaiko Eritasun Neuromuscularren Elkartea), ASEM
(Asociacion Esparola de Enfermedades Neuromusculares) y algunas otras, con
sedes en casi todas las autonomias del Estado Espafiol, que aglutinan a todas las
personas con Enfermedades Neuromusculares de Espafia. El conocimiento de la
calidad de vida de las personas con enfermedades neuromusculares y la de sus
cuidadores familiares puede ofrecer a estas entidades, las caracteristicas vy
problemas relacionados con la calidad de vida de las personas asociadas y sus
familias y utilizar las conclusiones para que también puedan mejorar las atenciones

ofrecidas en base a las dificultades y necesidades de estas personas y sus familias.

Para valorar a las personas afectas de enfermedades neuromusculares existe la
escala Individualized Neuromuscular Quality of Life Questionnaire (INQoL) y es la
unica especifica para este tipo de pacientes que ha sido validada y utilizada en
otros paises como Serbia, Italia, Estados Unidos y Holanda para llevar a cabo
estudios sobre la calidad de vida de las personas adultas con enfermedades
neuromusculares (86). De forma habitual, las personas con enfermedades
neuromusculares necesitan de cuidadores que les ayuden en las actividades
propias de la vida diaria, muchos de ellos necesitan de esta ayuda desde la infancia

hasta la edad adulta, y en la mayoria de los casos estos cuidadores son los propios
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padres o familiares de las personas afectas de patologia neuromuscular. En este
marco es muy importante determinar cuales son las consecuencias que tiene en el
cuidador el hecho de cuidar, asi como determinar cuales son los cuidados que
dispensa el cuidador. Esta circunstancia tiene que ser estudiada a través de escalas
de valoracion que contemplen estos aspectos. Existe la escala ICUB97©-R
(Infermeria Comunitaria Universitat de Barcelona Versié Reduida) (85), para valorar
la calidad de vida de los cuidadores familiares, y esta validada en la poblacion
espanola y aunque no es especifica para personas con patologia neuromuscular,
esta compuesta por items muy adecuados para valorar personas con este tipo de

enfermedades cronicas

2.8.1. Escala Individualized Neuromuscular Quality of Life Questionnaire
(INQoL).

La Escala INQoL (Individualized Neuromuscular Quality of Life Questionnaire) es
un Cuestionario autoadministrable que valora la Calidad de Vida de personas

adultas afectas de Enfermedades Neuromusculares.

Es una escala desarrollada y validada por el Dr. Vincent KA, en el Reino Unido en
el afio 2007, para medir la calidad de vida de personas adultas con enfermedades
neuromusculares, en concreto esta validada para personas con miopatias
congénitas, distrofia muscular de cinturas (LGMD), distrofia muscular
facioescapulohumeral, miotonias distréficas y no distroficas y miopatias
inflamatorias (86,87).

La valoracién de la calidad de vida a través de escalas tambien se ha aplicado a la
poblacién infantil, existen algunas que se utilizan en varios paises, entre estas
destaca la PedsQL4.0 Pediatric Quality of Life Inventory creada por el Dr. Varni en
el afio 2001(88) y que era una escala de calidad de vida en la salud genérica para
nifos y adolescentes. A partir de esta primera se han creado diferentes modulos
para diferentes tipos de patologias y también existe la versidén de la escala médulo

neuromuscular.

Se han desarrollado porque las escalas de medicion de la calidad de vida genéricas
no valoran todos los temas relevantes en una enfermedad neuromuscular .Ademas

de que las escalas genéricas tampoco permiten valorar el posible cambio que
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pueda haber a medida que la enfermedad evoluciona y que el paciente se adapte

a su nueva condicion (86).

La escala INQoL se desarroll6 mediante entrevistas semiestructuradas a pacientes
con enfermedades neuromusculares. Los pacientes elegidos tenian como
requisitos; tener debilidad o rigidez muscular debido a la miotonia propia de
enfermedades neuromusculares, realizarse una prueba genética, niveles elevados
de creatinquinasa y una valoracion neurofisiologica o una biopsia muscular. Debian
tener mas de 18 anos y se excluy6 a pacientes con algun tipo de comorbilidad no
relacionada con la enfermedad neuromuscular, con deterioro cognitivo que
impidiese la comprension de los cuestionarios y también a aquellos pacientes con
incapacidad para comprender el inglés:

Las entrevistas fueron grabadas, se realizaron para explorar la percepcion que
tenian los pacientes sobre los efectos de la enfermedad en sus vidas. Su estructura
se basa en el modelo de la CIDDM-2. Se entrevisté a 41 pacientes (15 hombres y
26 mujeres) con edades comprendidas entre los 20 y los 80 afos. A parte se les
dividi6 en tres subgrupos como muestra representativa de las distintas
enfermedades neuromusculares (congénitas progresivas, adquiridas y de inicio

tardio progresivas) (86).

A partir de las entrevistas se llegd a la conclusion de que los dominios asociados a
sentimientos negativos eran los referentes a sintomas fisicos, el grado de control
sobre el funcionamiento fisico, la participacion, las relaciones, las reacciones
sociales y la percepcion de las consecuencias debidas a la condicion. Los dominios
asociados a sentimientos positivos fueron los mejores al hablar sobre las relaciones

familiares (86).

Para verificar estos elementos identificados y para detectar cualquier posible
problema omitido en estas primeras entrevistas se llevo a cabo una encuesta postal
aumentando el tamafo de la muestra. Se mandaron 537 cuestionarios de los cuales
fueron contestados 252, el 47% de los que 183 eran mujeres. Las edades oscilaban
entre los 16 y los 96 afos. Mas del 60% de los encuestados coincidian en el impacto
de las areas de la vida reflejadas en el cuestionario. En todos los dominios menos
en el que hace referencia a las relaciones familiares que mas del 80% coincidian

en que la relacion con la familia estaba, al menos, “un poco afectada”. Con respecto
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a los dominios asociados a sentimientos negativos coincidian en su importancia y
sobre todo el 90% de los encuestados calificé como “extremadamente importante”
el impacto de la enfermedad en su vida diaria (sobre todo en temas de vida laboral

e independencia) (86)

A partir de estas dos encuestas se desarrollé la Escala INQoL, que consta de 45
preguntas, divididas en 10 secciones. 4 de ellas se centran en el impacto de la
enfermedad a nivel muscular (sintomas: 1. Debilidad muscular, 2. Rigidez muscular,
3. Dolor y 4. Cansancio/Fatiga), otras 5 secciones se centran en el impacto de la
enfermedad en areas particulares de la vida (5. Cosas que haces, 6.
Independencia, 7. Relaciones personales, 8. ; Como me siento? y 9. Apariencia) y
la 10 @ y ultima seccion hace referencia al tratamiento y sus efectos. Las respuestas
son tipo Likert.

La puntuacidn final es para las primeras nueve secciones de un porcentaje que se
obtiene sobre los efectos mas perjudiciales que influyen en el paciente, el
porcentaje mas alto indica un mayor impacto del sintoma y una peor calidad de
vida. Después hay dos puntuaciones sobre el efecto del tratamiento percibido y el
efecto esperado. La puntuacion global de la calidad de vida se calcula a partir de
cinco secciones que evaluan la influencia de la enfermedad neuromuscular en

algunas areas particulares de la vida.

Una vez que se completo el desarrollo de la escala se paso en tres ocasiones a
25 pacientes con una diferencia de tiempo entre la primera y la segunda vez de
una semana, ya que, este periodo se considera lo suficientemente corto como
para reducir al minimo la probabilidad de que se produzca un cambio en
cualquiera de las dimensiones y lo suficientemente como para reducir la
posibilidad de que los pacientes puedan recordar sus respuestas anteriores. Esta
segunda vez se les permitié contestar por correo dependiendo de su condicion
fisica (22 volvieron a la clinica y 3 lo hicieron por correo). También se volvio a
evaluar en un periodo de 3 a 6 meses mas tarde. En ambas ocasiones se
completd la INQoL, la Short Form-36 (SF-36), el IGP Patient Generated Index, la
Body Experience Scale, el indice de Barthel, el Chalder Fatigue Questionnaire,
una escala visual analdgica sobre los sintomas y pruebas funcionales. También

un cuestionario de 5 preguntas sobre el cambio subjetivo en su condicién desde la
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primera visita. Ademas de estos se incluian otros test, pero para reducir la carga
se dividieron en dos grupos A y B donde los pacientes fueron asignados.

Ademas la relacion fue medida mediante correlaciones Rho Spearman, y aseguré
el proceso de validacion disminuyendo la probabilidad de un error tipo | o de falso

positivo.

Se relacionaron otras escalas de valoracién como la FLP, Funcional Limitations
Profile, IGP Patient Generated Index y muchos dominios de la SF-36 Health
Survey sugieren que estos también serian instrumentos de medida adecuados
para medir la calidad de vida en enfermedades neuromusculares. Sin embargo, el
FLP es demasiado largo y tiene una puntuacién complicada, los pacientes
necesitan elevada motivacion para contestarla y completar dicha evaluacion. La
IGP también depende del mismo paciente y es dificil de completar. La SF-36
resulta demasiado genérica. En definitiva, lo que diferencia a la INQoL del resto
de escalas es el componente emocional, al estar creada con dominios que las
personas con enfermedades musculares han dado como referencia, ademas se

ha creado contando directamente con sus aportaciones y participacion.

Durante las ultimas comprobaciones de la escala se sugirié que las escalas de
Likert en vez de ser de 5 puntos fuesen de 7 (86).

En total 95 personas completaron el cuestionario en al menos una ocasion durante
la validacion del estudio. La proporcion hombre-mujer de toda la muestra fue 1:2,2

y la media de edad fueron 55 afos.

Por tanto la INQoL proporciona mayor relevancia (86,87,89). Permite a los
encuestados ser mas especificos en torno a los efectos de sus sintomas, informar
de como influye la enfermedad directamente en las areas de su vida, incorporar
calificaciones de importancia individual y ademas es autoadministrable y pueden

completarla sin ayuda de un entrevistador.

El resultado final de la valoracion de la escala se presenta como un porcentaje del
maximo impacto. Por lo tanto, un porcentaje mas alto indica mayor impacto. La
percepcion del efecto que tiene el tratamiento sobre el paciente esta representada
por dos anotaciones, lo que refleja el equilibrio entre los efectos positivos y
negativos del tratamiento, ahora y en el futuro. Las puntuaciones se pueden
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presentar por secciones creando un perfil 0 una puntuacion total que representara

la calidad de vida general (Anexo 5).

El analisis cualitativo revelé6 que la experiencia de tener una enfermedad
neuromuscular influye en muchos ambitos de la vida. Hay que tener en cuenta que
estos pacientes estan influenciados por factores demogréficos, circunstancias de la
vida, el destino y el tipo de enfermedad neuromuscular. Su perspectiva actual y
futura de la vida es diferente segun el tipo de enfermedad que padece.

La escala fue desarrollada y validada en Reino Unido y posteriormente se ha
validado a otras poblaciones, se ha validado en Italia, donde afirman que la INQoL
tiene mas correlacion que la SF-36 para evaluar la fuerza muscular (87). Se ha
validado en Serbia, en pacientes con distrofia mioténica tipo |, a lo largo del estudio
afirman que en pacientes con enfermedades neurologicas es esencial conocer el
estado de su calidad de vida para orientar mejor su manejo y que la INQoL tiene
mejor resultado que las escalas genéricas (89). Se ha validado también en Estados
Unidos para ello fue necesario traducirla a inglés americano, ya que, las
expresiones culturales no son iguales con lo cual también hubo que observar si los
dominios eran adecuados, consideran que la escala es de uso apropiado pero que
si que puede haber ciertos aspectos culturales a matizar, asi que si estas
diferencias pudiesen confirmarse, podrian influir en la interpretacion de los
resultados (90). - Por ultimo la escala ha sido validada actualmente en Holanda
donde confirman y aumentan los resultados de validacion conforme al resto de

paises que ya la han validado (91).

2.8.2 Escala Pediatric Quality of Life Inventory™ PedsQL™ Moédulo
Neuromuscular 4

Fué desarrollada originalmente en idioma inglés por Dr. James W. Varni y
colaboradores es un cuestionario autoadministrable que sirve para valorar la
calidad de vida de nifios con Enfermedades Neuromusculares (ENM) y con edades
comprendidas entre los 2 y los 18 afos. Fue validada para nifios con atrofia
muscular espinal y distrofia muscular de Duchenne, Cuenta con cuatro versiones
para el nino o adolescente de acuerdo a su edad. Nifios pequefios entre 2 y 4 aios,
nifos entre 5 y 7 afos, nifos entre 8 y 12 afios y adolescentes entre 13 y 18 afos.

Para los nifios de entre 5 y 18 afos existe una version para ser completada por el
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nifio y otra para ser completada por sus padres. Para los nifios pequefios, de entre
2 y 4 afnos hay una sola versién que es respondida por los padres (92,93).

Deben contestar a preguntas relacionadas con la calidad de vida del nifio, segun el
propio nifio y por otro lado segun el padre/madre del nifio con respuestas tipo Likert

de cinco opciones.

2.8.3 La Escala ICUB97©-R (Infermeria Comunitaria Universitat de Barcelona
Versié Reduida)

Se trata de un cuestionario autoadministrable, que evalua la Calidad de Vida de los
cuidadores familiares de personas dependientes desde una perspectiva de

enfermeria.

Existen instrumentos que valoran la calidad de vida de los de los cuidadores
familiares que valoran la sobrecarga, el cansancio de cuidar etc... pero estan
hechos desde el punto de vista de la psiquiatria, psicologia, antropologia etc...y
miden areas especificas como el funcionamiento familiar, la depresion, ansiedad
del cuidador, pero ninguno habia sido creado desde el marco de la enfermeriay es
por ello que la Dra. Inmaculada Ubeda y un grupo de enfermeras profesoras de la
Universitat de Barcelona crearon en el afio 1997 un cuestionario llamado ICUB97@
(Infermeria Comunitaria Universitat de Barcelona). La finalidad era de disponer de
un instrumento que valorara la calidad de vida de los familiares, para poder
determinar cuales eran las necesidades reales y planificar las atenciones desde un
punto de vista mas efectivo. Esta escala valora las caracteristicas de la persona
dependiente y del cuidador, cuidados que presta el cuidador y repercusiones que
ocasiona el cuidar en el cuidador familiar. Se disefid por un grupo de expertos y las
preguntas estan conformadas siguiendo el marco conceptual de enfermeria de
Virginia Anderson. El cuestionario es autoadministrable y el cuidador debe
responder a unas preguntas cerradas simplemente sefialando con una cruz si la

situacion que plantea la pregunta es correcta.

Recoge datos generales del cuidador y de la persona cuidada, Hay una primera
parte que recoge datos sobre cuidados que presta el cuidador formada por 48 items
y una segunda parte sobre los efectos que tiene sobre el cuidador el hecho de
cuidar con 42 items.
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La puntuacion es por la suma de todos los items de cada una de las partes y van
de 0 a 48 en la primera parte y de 0 a 42 en la segunda.

A mayor numeracion, menor calidad de vida del cuidador.

La estructura de este cuestionario se centra basicamente en el cuidador, e
identifica, a diferencia de otros cuestionarios, los cuidados propios que presta el

cuidador. Se comprobd su validez y fiabilidad y se publicé en el afio 2001 (94).

En el afio 2009 la Dra. Ubeda en su Tesis doctoral (83) realizé la validacion y
fiabilidad del cuestionario en su forma reducida ICUB97©-R estudiando la
correlacion de esta version reducida con la escala original en cada una de las partes
que consta el cuestionario. Esta correlacion era de 0,965 en la primera parte del
cuestionario y de 0,967 en la segunda parte del mismo. Por lo tanto, no se pierde
informacion al utilizar el cuestionario reducido. Posteriormente el cuestionario
ICUB97-R quedd configurado en dos partes: en la primera parte, los cuidados que
presta el cuidador y en la segunda, las alteraciones que percibe el cuidador por el

hecho de cuidar. (35 puntos en la primera parte y 30 puntos en la segunda parte).

Es una escala que contribuye a valorar el concepto de calidad de vida en la salud,
donde los cuidadores tienen una gran importancia y por lo tanto se puede medir el
impacto que sobre el cuidador tiene el hecho de cuidar a una persona enferma o

con una discapacidad.

La dependencia de las personas con Enfermedades Neuromusculares, en
ocasiones total de su cuidador, esta situacion hace que influya de forma decisiva
en la Calidad de Vida de ambos y se puede decir que a mayor calidad de vida de
la persona cuidada, en muchas ocasiones implica una menor calidad de vida del
cuidador ya que tanto en un caso como en otro, dependen entre si. Otra
caracteristica es que los cuidadores, en el caso de las personas con ENM, son casi
siempre los familiares. Las actividades diarias, consideradas como “normales o
habituales”, se vuelven extraordinarias o no existen ya que la dependencia es total

o casi total.

La escala esta dividida en dos partes “Cuidados que presta el cuidador “, con 35

items; y “Repercusiones del cuidar en el cuidador”, con 30 items.
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Introduccion

Es una escala facil y rapida de responder (respuestas simplemente sobre si lo hace

0 no), y con un tiempo de administracion aproximado de unos 10 minutos (Anexo6).
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Justificacion del estudio

En los ultimos afos se han producido grandes cambios en el abordaje terapéutico
y en el manejo de las enfermedades neuromusculares ya que se ha pasado de una
fase en el que existia desconocimiento de la etiologia de estas, desconocimiento
de la evolucion de muchas de ellas, incapacidad de afrontar un tratamiento curativo
e incluso preventivo etc. a tener un gran interés en su conocimiento, asi como en
el tratamiento y curacion de las mismas. A partir de los afos 80-90,
aproximadamente, ha habido también un cambio importante en el manejo de las
personas afectas de ENM, con la aplicacion de los programas de prolongacién de
la marcha en los nifios afectos de DMD (37) la mejora en los tratamientos de
fisioterapia respiratoria (95,96), la evolucion de la cirugia en general y para corregir
las escoliosis en las patologias neuromusculares (97), la investigacion médica con
farmacos que han prolongado la actividad funcional de nifios afectos de DMD con
esteroides (98), los avances en genética y la investigacién en este campo etc.
esta propiciando que actualmente se realicen ensayos terapéuticos en diferentes

partes del mundo con diferentes clases de enfermedades neuromusculares.

Esta nueva actitud delante del manejo terapéutico ha hecho que haya habido un
aumento importante en la esperanza de vida de las personas con enfermedades
neuromusculares, en general, pero mas concretamente en las personas que
padecen AME y DMD, especialmente en los paises desarrollados. Este aumento
de esperanza de vida es debido, sobre todo a los cuidados que se estan dando en
las diferentes etapas de la enfermedad, a un mejor conocimiento de la evolucion,
lo que hace que se prevean problemas que puedan aparecer a lo largo del tiempo,
en al tratamiento precoz de las secuelas de la enfermedad, cuidados de los
cuidadores etc. esto ha hecho que en los afios de vida de las personas con ENM,
haya aumentado de manera considerable y haya mejorado su calidad de vida. En
los afios 80-90 los nifios con DMD fallecian precozmente y siempre se hablaba que
no pasaban a la segunda década de la vida, en la actualidad algunas personas con
DMD superan los 40 afios, igual ocurre con los nifilos afectos de AME, los cuidados
generales, la fisioterapia respiratoria, en muchas ocasiones realizada por los
propios padres, a los que se les ha ensefiado maniobras especificas para eliminar
mucosidades, hace que no tengan tantos ingresos hospitalarios y se prevean
complicaciones antes de que aparezcan etc. Asi los pacientes pueden vivir mas

anos y con mayor calidad de vida. Esto tiene como consecuencia que aumentan en
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Justificacion del estudio

numero, las personas con enfermedades neuromusculares en la poblacion

espafnola y con mas edad.

La investigacion clinica también ha avanzado y desde hace afos esta realizando
nuevos estudios, probando nuevas medicaciones para curar, enlentecer o detener
el proceso evolutivo de las ENM, tal y como se ha indicado anteriormente. Por lo
tanto, hay que conocer mejor estas patologias, para ver si estos ensayos clinicos
son efectivos es necesario utilizar herramientas de valoracidn especificas y
validadas. Como se ha indicado en este estudio, ya existen algunas de estas
herramientas a nivel mundial pero aun hay que crear nuevas ya que las que existen
en la actualidad estan en estudio para ver si realmente son especificas validas y
fiables, es decir aun se estan creando nuevas escalas para valorar con mas

precision a las diferentes ENM.

Asi mismo y como consecuencia del aumento de la esperanza de vida las personas
con ENM, viven en una familia y en un entorno con el que tienen que interactuar,
segun la CIF en el cambio que aporta en el paradigma de la valoracién vy
clasificacion considera y valora como las personas pueden vivir con sus
condiciones de salud y sus caracteristicas (fisicas, psicologicas, sociales, culturales
etc.), y cdmo se las puede ayudar a llevar una vida productiva y satisfactoria. Este
aspecto pone en relieve esta participacion y da una mayor importancia a que las
personas tengan una mejor calidad de vida en la salud. Para poder llevar a cabo
esta valoracion, conocer la calidad de vida y conocer como evoluciona ésta a
medida que se ofrecen cuidados, tratamientos, etc. se ha validado en este estudio

una escala especifica de calidad de vida, la INQoL.

También y como se ha comentado anteriormente las personas con ENM son muy
dependientes de otras, debido a la tipologia de la enfermedad, falta de fuerza y por
consiguiente, perdida de funcionalidad, por lo que es necesario también conocer
como influyen estas caracteristicas en la calidad de vida de sus cuidadores que
normalmente son la propia familia quienes realizan esta funcion. De ahi que se haya
realizado un estudio, para determinar cuales son los aspectos mas importantes en
los cuidados, de forma muy concreta y como influye en los cuidadores familiares el
hecho de cuidar. Con estos datos se valora la calidad de vida de los cuidadores

familiares.
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Justificacion del estudio

La utilizacion de estas herramientas de medida, ya validadas, hace que los estudios
que se llevan a término, mejoren en la interpretacion de los resultados y se tomen

decisiones basadas en la evidencia.

Por otro lado, las valoraciones musculares analiticas son necesarias en
investigacion para evaluar la incidencia que tiene una accion terapéutica en algun
grupo muscular en concreto y sobre todo en las ENM ya que aunque se ha
comentado que lo importante es valorar la perdida de funcionalidad y/o la
participacion, en patologia neuromuscular, en la mayoria de los casos, hay
musculos especificos que se atrofian antes que otros, por lo tanto es importante
conocer de forma mas analitica la evolucion de algunos grupos musculares mas

especificos para poder explicar la historia natural de cada enfermedad.

Es importante valorar con escalas de valoracion para poder hacer un seguimiento
fiable de cada paciente, asi como poder conocer la historia natural en la evolucion

de la enfermedad.

Por otro lado hay que validar escalas de valoracion en la poblacion espanola, para
poder realizar estudios multicéntricos con los mismos criterios, dado que en estas
ENM consideradas como enfermedades raras el numero de pacientes de cada
centro puede ser insuficiente para extrapolar resultados a toda la poblacién.

El hecho de compartir con la comunidad cientifica los estudios realizados con
escalas de valoracién validadas en varios paises hace que puedan ser

reproducidos en otros lugares con la misma metodologia.

De esta manera se pueden realizar estudios de meta-analisis para sintetizar los
datos de una coleccion de estudios llevados a cabo por miembros de la comunidad

cientifica de todo el mundo.
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Hipoétesis y Objetivos

4.1 Hipétesis del Estudio

Las hipétesis de esta tesis son las que se detallan a continuacion

Las versiones espanolas de las escalas Egen Klassifikation (EK), Egen
Klassifikation 2 (EK2) son validas y fiables para valorar la capacidad
funcional de las personas con atrofia muscular espinal y distrofia muscular
de Duchenne

La capacidad funcional de los pacientes con atrofia muscular espinal y
distrofia muscular de Duchenne disminuye de forma significativa a lo largo
de la enfermedad.

La escala Individualized Neuromuscular Quality of Life Questionnaire
(INQoL) es una escala valida y fiable para valorar la calidad de vida de las
personas adultas con enfermedades neuromusculares en la poblacion
espanola.

Los cuidadores de personas con enfermedades neuromusculares tienen una

autopercepcion de una calidad de vida baja.

4 .2 Objetivos del estudio:

Los objetivos de la presente tesis son los siguientes:

Traducir, validar y analizar la fiabilidad de las escalas Egen Klassifikation
(EK), Egen Klassifikation 2 (EK2) en la poblacion espafiola, para valorar la
capacidad funcional de personas con enfermedades neuromusculares.
Traducir, validar y analizar la fiabilidad de la escala Individualized
Neuromuscular Quality of Life Questionnaire (INQoL) en la poblacion
espafola para valorar la calidad de vida de las personas adultas con
enfermedades neuromusculares.

Estudiar la evolucion de la capacidad funcional de las personas con atrofia
muscular espinal o distrofia muscular de Duchenne, valorada con la Egen
Klassifikation (EK), durante tres afos.

Determinar la calidad de vida de los cuidadores familiares de las personas

con patologia neuromuscular.
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5. MATERIAL Y METODOS







Esta tesis esta compuesta de un compendio de 5 estudios con tres tipos de estudios
diferentes, por lo que el apartado de metodologia se estructurara en tres apartados.

En un primer apartado se presentara la metodologia utilizada para la validacion de
las tres escalas Egen Klassifikation, Egen Klassifikation 2 y Individualized

Neuromuscular Quality of Life Questionnaire (INQoL).

En un segundo apartado se explicita la metodologia del estudio de comparacion de
la Evolucion de la capacidad funcional valorada con la escala Egen Klassifikation
en personas afectas de atrofia muscular espinal o distrofia muscular de Duchenne

de la poblacién espafiola: estudio longitudinal de tres afos

Finalmente en un tercer apartado se presenta la metodologia del estudio descriptivo
sobre la calidad de vida de los cuidadores de los pacientes con enfermedades
neuromusculares, valorada con la escala Infermeria Comunitaria Universitat de
Barcelona Version Reducida (ICUB970©-R).

5.1 Metodologia de validacién y analisis de fiabilidad de las escalas Egen
Klassifikation, Egen Klassifikation 2 y Individualized Neuromuscular Quality

of Life Questionnaire INQoL.

Publicacion 1

Traduccion y validacion de la escala Egen Klassifikation para la poblacion espafiola:
evaluacion funcional para personas no ambulantes afectas de distrofia muscular de

Duchenne y atrofia muscular espinal.
Publicacion 2

Evaluacion funcional para personas no ambulantes afectas de atrofia muscular
espinal y distrofia muscular de Duchenne. Traduccion y validacion de la escala

Egen Klassifikation 2 para la poblacion espanola.

Estudio 3
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Traduccion y validacion de la escala Individualized Neuromuscular Quality of Life
Questionnaire (INQoL) para la poblacion espafiola: evaluacion de la Calidad de

Vida para personas afectas de Enfermedades neuromusculares

Los tres estudios consistieron en validacion y analisis de fiabilidad de escalas de

valoracion por lo que siguieron las recomendaciones de Streiner y Norman (1).

Se realizd una traduccion de la escala original y retrotraduccién al espafiol, una
adaptaciéon transcultural y se analizd la consistencia interna de la escala y la

fiabilidad intra e interobservador, dependiendo del tipo de escala validada.
Poblacion y muestra

La poblacion a la que iban dirigida los tres estudios son personas afectas de
enfermedades neuromusculares de la poblacién espafola los dos primeros
dirigidos a nifios y adultos con AME y DMD que estan en fase de silla de ruedas y
el tercero a personas mayores de 18 anos afectas de ENM. Para calcular el tamafio
de la muestra se tuvo en cuenta que el objetivo es realizar la validacion y analisis
de fiabilidad de las escalas, Egen Klassifikation (EK), Egen Klassifikation 2 (EK2) e
Individualized Neuromuscular Quality of Life Questionnaire (INQoL). Para cada una
de ellas se ha considerado el numero total de items y las dimensiones que la
configuran. En los tres casos se han utilizado las formulas descritas en 2012 por
Zou (99), en las que se ha fijado una po= 0,850, con un limite inferior de p1=0,750
para un nivel de significacion de a=0,05 y una potencia de 1-=0,80. Con estos
parametros se obtiene un tamafio de muestra necesario de 30, 39 y 50 individuos

para las escalas EK, EK2 y INQoL respectivamente.
Variables de los estudios

Se recogieron las variables sociodemograficas de edad, sexo y las variables

propias derivadas de cada una de las escalas.

La escala EK consta de 10 items, (Anexo 1) que definen diferentes actividades que
implican habilidades motoras y definen el estado funcional de la persona. Cada item
tiene una escala de respuesta de tipo ordinal de 0 a 3, el valor O indica una mayor

capacidad para realizar la funcién y el valor 3 indica menor capacidad. El rango de
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puntuacion de la escala va de 0 a 30, de tal forma que el valor O representa el nivel
mas alto de autonomia o funcion independiente y el 30 el nivel mas bajo.

Cada uno de los items hace referencia a la ejecucion o dominio de una actividad
funcional que realizan o pueden realizar en la silla de ruedas. Ademas de la
puntuacion en cada uno de los items de forma individual, se considera como
puntuacion global de la funcionalidad la suma total de estos, Suma EK. El tiempo
de valoracion de la escala es de aproximadamente 15 minutos y se lleva a cabo a
través de una conversacion-entrevista en la que la persona a valorar y la persona
de ayuda, padre o cuidador, son entrevistados por el evaluador ya que alguna
respuesta puede ser matizada por el cuidador. Se evalua lo que habitualmente hace

y no lo que hace en aquel momento de la entrevista.

La Escala Egen Klassifikation2 (EK2) (Anexo 2) consta de 17 items que recogen
diferentes acciones que establecen la capacidad funcional en algunas actividades
de la vida diaria. Es una ampliacién de la escala EK, en la que los 10 primeros items
son comunes los restantes 7 items valoran diferentes actividades que implican
habilidades motoras gruesas y finas, actividades regidas por el bulbo y el estado
funcional de la persona. Hay 4 posibilidades de respuesta y cada item se puntua
de 0 a 3, siendo el 3 el valor que determina la menor capacidad para llevar a cabo
la accion y O el de la mayor capacidad, el rango de la puntuacion total de la escala
vade 0 a 51.

El examen se realiza a través de una entrevista en la que es necesario,
nuevamente, que junto a la persona a valorar, esté la persona asistente o cuidador
ya que hay preguntas que deben responder de forma consensuada. La entrevista

suele durar 20 minutos aproximadamente.

Se ha traducido del original el Manual del Usuario de ambas escalas para su mejor

comprension y utilizacion de las mismas (Anexo 3).

La escala Individualized Neuromuscular Quality of Life Questionnaire (INQoL)
(Anexo 4), se creo6 para valorar la calidad de vida de personas con enfermedades
neuromusculares, su creador el Dr. Vincent comprobd que aunque existian otras

escalas que valoran la calidad de vida, ninguna de ellas era especifica para
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personas con patologia neuromuscular. La escala INQoL es un cuestionario

autoadministrable que consta de 45 preguntas, divididas en 10 secciones:

e Cuatro de ellas se centran en el impacto de la enfermedad a nivel
muscular 1. Debilidad muscular, 2. Rigidez muscular, 3. Dolor y 4.
Cansancio/Fatiga.

e Cinco secciones se centran en el impacto de la enfermedad en areas
particulares de la vida 5. Cosas que haces, 6. Independencia, 7.
Relaciones personales, 8. ;; COmo me siento? y 9. Apariencia.

e La décimay ultima seccion hace referencia al tratamiento y sus

efectos. Las respuestas son tipo Likert con 7 respuestas

El resultado final de la valoracion de la escala se presenta como un porcentaje del
maximo impacto. Por lo tanto, un porcentaje mas alto indica mayor impacto. La
percepcion del efecto que tiene el tratamiento sobre el paciente, esta representada
por dos anotaciones, lo que refleja el equilibrio entre los efectos positivos y
negativos del tratamiento, tratamiento actual y el tratamiento esperado, ahoray en
el futuro. Las puntuaciones se pueden presentar por secciones creando un perfil o
una puntuacion total que representara la calidad de vida general (Anexo 5).

Procedimiento de validacion y analisis de fiabilidad de las escalas.

Al tratarse de estudios de validacion y fiabilidad de escalas, se distinguen dos fases
diferenciadas:

Fase I: Validacion de las escalas En primer lugar se contactd con los autores de

las escalas para informarles sobre la intencion de validarlas en nuestra poblacion y
solicitar su autorizacion para poderlo realizar. La autora de las escalas EK y EK2
es la. Dra. Birgit Steffensen de Dinamarca y el autor de la escala INQoL es el Dr.
Vincent K.A. del Reino Unido, quienes dieron su consentimiento aunque el Dr.
Vincent dijo que se tenia que contactar con la Empresa Mapi Research Trust
(www.mapi trust.org), para validar la escala. (Anexos 7, 8). Una vez firmados los
correspondientes contratos para realizar dicha validacion se procedié a llevarla a
cabo. Se procedid a la traduccion de las tres escalas al espafiol, siguiendo el
proceso metodoldgico, estas se consensuaron en una reunion con 7 expertos, en

cada escala. Posteriormente se realizaron tres retro traducciones que se
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presentaron a los autores de las escalas quienes dieron su consentimiento para

sequir con la validacion.

Fase |I: Analisis de la fiabilidad de las escalas. En el caso de las escalas EK y Ek2

se evalud la fiabilidad intra e interobservador, se realizaron tres mediciones. Dos
observadores distintos valoraron a los mismos pacientes, habiendo recibido
previamente un entrenamiento especifico sobre el manejo de las escalas. Uno de
los dos observadores realiz6 una segunda valoracion, una vez transcurrido un
periodo superior a las cuatro semanas, para comprobar la concordancia
intraobservador. Para mantener las condiciones de valoracién vy, a la vez, evitar
molestias innecesarias a los pacientes, la ejecucion de la escala se registré en
video, sobre el que se realizaron las tres valoraciones para el estudio de la
concordancia intra e interobservador. En el caso de la escala INQoL al ser un
cuestionario autoadministrable, se realizd un test retest, con los pacientes para

estudiar la concordancia intraobservador.

Analisis estadistico En los tres estudios de validacion se describieron cada uno
de los items en cada observacién y para cada observador, también la frecuencia
de respuesta para cada uno de los items y en los tres casos la puntuacion total o
suma de la escala. Se calcul6 el alfa de Cronbach para hallar la consistencia
interna. Asi mismo, se calcularon los indices de correlacién interclase e intraclase
de cada uno de los items y el de la suma total de la Escala EK y EK2 asi como su
intervalo de confianza al 95% del ICC. En el caso de la INQoL se calculé el indice
de correlacion intraclase de cada uno de los items y subescalas y su intervalo de
confianza al 95%, asi como el alfa de Cronbach. Se tomaron como referencia para
establecer los umbrales de fiabilidad los descritos por Fleiss et al.en 2004, que

establece:

e SjICC >0,8 se considera excelente,
e SjlICC >0,6 0,8 se considera buena,
e Si>0,41CC <0,6 se considera moderada,

e Y silCC <0,4, se considera débil o pobre.
El analisis de los datos fue realizado con el programa informatico Statiscal

Package for Social Services (SPSS) version 21.
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Consideraciones éticas En los tres estudios se ha presentado el Documento de
informacion al paciente, asi como el correspondiente consentimiento informado que
han completado todos para participar en los estudios, en el caso de nifios menores

de 18 afnos, lo cumplimentaban los padres o tutores legales (Anexo 9).

Los tres proyectos han sido aprobados por el comité ético de investigacion clinica
de la Fundacié Sant Joan de Déu de Barcelona y el de la Universidad Internacional

de Catalunya en el primer estudio (Anexo 10).

5.2 Metodologia del estudio de comparacién de la Evolucién de la capacidad
funcional valorada con la escala Egen Klassifikation en personas afectas de
atrofia muscular espinal o distrofia muscular de Duchenne de la poblacion

espanola: estudio longitudinal de tres afos.

En este caso es un estudio observacional y longitudinal, comparativo para estudiar
la evolucién de pacientes con atrofia muscular espinal o distrofia muscular de

Duchenne durante un periodo de tiempo.
Poblacion y muestra

La poblacion del estudio fueron personas diagnosticadas de AME o DMD en fase
de silla de ruedas. La muestra se reclutdé por voluntarios entre los nifios y jovenes
que eran visitados en el Hospital Materno infantil Sant Joan de Déu de Barcelona o
adultos pertenecientes a las asociaciones Fundacion Fundame (Atrofia Muscular

Espinal y ASEM (Asociacion Espafola de Enfermedades Musculares).

Los criterios de inclusién fueron personas, nifios y adultos, diagnosticadas de AME

y de DMD que estan en fase de silla de ruedas de la poblacién espanola.
Intervencién

Todos los participantes fueron valorados en dos ocasiones, en el momento de
inclusion en el estudio y a los tres afnos, mediante la escala EK. Las valoraciones
se realizaron en el hospital en el momento de las visitas o en los domicilios de los

pacientes que participaron en el estudio.
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En cada una de las dos valoraciones (basal y a los tres afos) se realizaron tres
observaciones para cada uno de los 10 items que consta la escala, tomando como

valor util la media de dichas observaciones.
Variables del estudio

Se recogieron las variables sociodemograficas de edad, sexo y las variables

propias de la escala EK.
Analisis estadistico

El tratamiento de los datos recogidos a partir del cuestionario asi como de los datos
sociodemograficos se llevo a cabo de la siguiente forma: se describieron cada uno
de los items para cada observacion y se calculd la media de las tres evaluaciones,
la desviacion estandar y su intervalo de confianza al 95%. A continuacién, se realizo
una prueba de contrastes de Wilcoxon para comparar la evolucién de cada uno de
los items, asi como de la puntuacion total de la escala entre la primera y segunda
al cabo de los tres afos. El nivel de significacién fijado fue del 5%. También se
calculo el p valor en cada uno de los items y se explico en aquellos items en los
que la diferencia fue significativa. El analisis se realizd con el programa estadistico
SPSSv. 21.0.

Consideraciones éticas

Se present6 a cada paciente la hoja de informacion y el consentimiento informado
que firmaron antes de participar en el estudio y ha sido aprobado por el comité ético

de investigacion clinica de la Fundacié Sant Joan de Déu de Barcelona.

5.3 Metodologia del estudio descriptivo sobre la calidad de vida de los
cuidadores de los pacientes con enfermedades neuromusculares, valorada
con la escala Infermeria Comunitaria Universitat de Barcelona Version
Reducida (ICUB97©-R).

En este caso se trata de un estudio descriptivo en el que el objetivo era valorar la
calidad de vida de los cuidadores familiares. Al no existir ninguna escala de

medicion especificamente de la calidad de vida de cuidadores familiares de
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personas con ENM, se escogio la escala ICUB97©-R (83) que, aunque no es una
escala especifica para este tipo de patologias, esta disefiada por profesionales de
enfermeria con el objetivo de medir la calidad de vida de cuidadores familiares de
pacientes con patologias crénicas de distintas patologias, entre ellas las ENM. Se
contacté con la autora de la escala la Dra. Inmaculada Ubeda, de la Escuela
Universitaria de Enfermeria del Hospital de Bellvitge, se le pididé permiso para la

distribucién de la misma y se le comunicé el objetivo del presente estudio.
Poblaciéon de estudio

La poblacion del estudio han sido cuidadores familiares de nifios y adultos

diagnosticados de alguna enfermedad neuromuscular de la poblacién espafiola.

El reclutamiento se hizo por voluntarios y se ofrecié la posibilidad de participar en
el estudio a los participantes en las validaciones de las escalas EK, EK2 e INQoL,
asi como cuidadores de nifios con enfermedades neuromusculares y que se visitan
en el servicio de rehabilitacién y de neuropediatria del hospital Sant Joan de Déu

de Barcelona.

Se entregaron los cuestionarios al mismo tiempo que se pasaban las escalas antes
mencionadas en el presente estudio y las respuestas se entregaban al investigador

principal.
Variables del estudio

Es una escala facil y rapida de responder (las respuestas simplemente son sobre
si lo hace o no) y con un tiempo de administracién aproximado de unos 10 minutos
(Anexo 6).

La escala ICUB97©-R esta dividida en dos partes “Cuidados que presta el
cuidador®, con 35 items; y “Repercusiones del cuidar en el cuidador”, con 30 items

La puntuacion final es la suma total de las acciones que realiza en cada una de las
partes y el resultado es que a mayor puntuacién peor calidad de vida del cuidador

familiar. Mayor dependencia de la persona que cuida.
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Analisis estadistico

El andlisis de los datos de las variables recogidas mediante la escala ICUB7, se
presenta a través de tablas de frecuencias y porcentajes del numero de respuestas
para cada una de las opciones de respuesta multiple de cada una de las preguntas
de las dos subescalas que la conforman. Asi mismo se muestra la frecuencia de

respuesta con un diagrama de barras.
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Resultados

Publicacion 1

Traduccidn y validacion de la escala Egen Klassifikation
para la poblacion espanola: evaluacién funcional para
personas no ambulantes afectas de distrofia muscular

de Duchenne y atrofia muscular espinal
Rev Neurol 2013; 56 (11): 555-561

Autores: Joaquin Fagoaga, Montserrat Girabent-Farrés, Caritat Bagur-

Calafat, Anna Febrer, Birgit F. Steffensen

Factor de impacto en 2013: 0,926 Area de neurologia clinica. Cuartil 4.
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El articulo que se presenta a continuacion es la publicacién de la validacién y
analisis de fiabilidad de la escala EK, estudio en el que participaron 30 personas
provenientes del territorio espanol de los cuales 21 eran hombres y 9 mujeres.
Todos ellos estaban diagnosticados de AME o de DMD y con una media de edad

de 21 £ 15 afos, comprendidas entre 4 y 67 afos.

La version espafiola de la escala EK es un cuestionario que sirve para valorar la

capacidad funcional de personas con DMD y AME que estan en silla de ruedas.

De los resultados obtenidos se destaca que un 58,8% utiliza sillas de ruedas
eléctricas y que puede conducirla sin problemas El 55,5% necesita la ayuda de otra
persona para realizar una transferencia de la silla a la cama y viceversa, y sélo el
3,3% de los sujetos estudiados puede realizarla de forma auténoma. Asi mismo se
observa que, de estos pacientes, el 63,3%, presenta problemas en el
mantenimiento del equilibrio de tronco y cabeza en la silla de ruedas y necesita
adaptaciones para mantenerse sentado. Sélo un 9,2% de los encuestados es capaz
de girarse o cambiar de posicion en la cama durante la noche, y el resto (90,8%)
depende de su cuidador, quien tiene que cambiarlos de posicidon entre una y mas
de cuatro veces cada noche. El 40% de los encuestados es capaz de toser de forma
efectiva eliminando secreciones, Una amplia mayoria de la poblacion (83,3%), a
pesar de su limitaciéon, manifiesta una percepcion de un buen estado de salud al
ser interrogada sobre él. Se obtienen indices de fiabilidad inter e intra observador
de excelente, asi como un alfa de Cronbach de 0,99

Como conclusion después del estudio: la version espafola de la escala EK es un
instrumento valido y fiable para la valoracion de la capacidad funcional de

personas con atrofia muscular espinal y distrofia muscular de Duchenne.

86



Resultados

87



Resultados

ORIGINAL

Traduccion y validacion de la escala Egen Klassifikation
para la poblacién espaiola: evaluacion funcional para
personas no ambulantes afectas de distrofia muscular
de Duchenne y atrofia muscular espinal

Joaquin Fagoaga, Montserrat Girabent-Farrés, Caritat Bagur-Calafat, Anna Febrer, Birgit F. Steffensen

Introduccidn. La escala Egen Klassifikation (EK) es un cuestionario que valora la capacidad funcional de personas con dis-
trofia muscular de Duchenne y atrofia muscular espinal no ambulantes y que estén en silla de ruedas.

Objetivo. Traducir y validar la EK para la poblacién espafiola, como instrumento de medicién de la capacidad funcional en
dichos pacientes.

Pacientes y métodos. Se realiza, en primer lugar, una traduccién-retrotraduccién de la EK en la poblacién espafiola y,
posteriormente, se practica el estudio de fiabilidad de la versién traducida al espafiol de dicha escala. Se llevan a cabo tres
mediciones a 30 pacientes con edades comprendidas entre 4 y 67 afios. Dos de estas mediciones se realizan por el mismo

observador, y la tercera, por un segundo observador, para evaluar la concordancia intra e interobservador.

Resultados. Los valores obtenidos referidos a la puntuacién total de los items de la escala, suma EK, reflejan un indice de
fiabilidad del 0,995. También muestran una fiabilidad superior a 0,86 en cada uno de los items, tanto en las observacio-

nes intra como interobservador.

Conclusiones. La versién espafiola de la EK es un instrumento vélido y fiable para la poblacién espafiola, como herramien-
ta de medicién de la capacidad funcional en pacientes con distrofia muscular de Duchenne y atrofia muscular espinal no

ambulantes y que estén en silla de ruedas.

Palabras clave. Atrofia muscular espinal. Capacidad funcional. Distrofia muscular de Duchenne. Escala EK. Traduccién. Vali-

dacién.

Introduccion

La atrofia muscular espinal (AME) es una enferme-
dad neuromuscular, una patologfa neurodegenera-
tiva y hereditaria autosémica recesiva. La AME se
caracteriza por una afectacién de las células del asta
anterior de la médula espinal que causa debilidad y
atrofia en la musculatura esquelética. Se describen
cuatro tipos de AME: tipo I o Werding-Hoffman,
tipo 1I o forma intermedia, tipo III o enfermedad
de Kugerlberg-Welander, y tipo IV o enfermedad de
Kennedy o atrofia muscular bulboespinal.

La incidencia media en la tiltima década es de 1 ca-
so por 10.000 [1]. La frecuencia de portadores en la
poblacién general es de 1 entre 40-50, y se estima
que existen més de 1.000 familias afectadas con esta
enfermedad en la poblacién espafiola. De acuerdo
con las cifras expuestas anteriormente, se calcula
que en Espaiia nacen 60-80 casos nuevos por aiio, de
los cuales la mitad tendré la forma grave tipo I y falle-
cerd antes de los 2 afios de vida, y existen, aproxima-

www.neurologia.com  Rev Neurol 2013; 56 (11): 555-561

damente, de 800.000 a 1.000.000 de portadores de la
enfermedad [2].

Por otro lado, la distrofia muscular de Duchenne
(DMD) es la enfermedad neuromuscular heredita-
ria mds comun, caracterizada por una répida pro-
gresién de la degeneracién muscular, que lleva even-
tualmente a la parélisis y a la muerte prematura. Su
incidencia es de 1 cada 3.500-6.000 varones nacidos
vivos.

El propésito principal a lo largo de la historia, en
el manejo de las enfermedades incapacitantes como
éstas, ha sido elaborar protocolos de tratamiento
que permitan a las personas que las padecen man-
tener un nivel 6ptimo de independencia funcional
[3]. Estos protocolos tienen en cuenta la evolucién
propia de la enfermedad, asi como la prevencién de
las alteraciones secundarias que puedan afectar a la
funcionalidad. Se entiende como capacidad funcio-
nal el potencial que tiene un individuo para interac-
tuar con su medio ambiente, de manera que le per-
mita realizar de forma competente las tareas de la
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Tabla 1. Egen Kiassifikation (suma EK: 30).

ftem 1. Capacidad para utilizar lasilla de ruedas. :Cmo te mueves por interiores y al aire libre?
Capaz de utilizar una silla de ruedas manual sobre terreno llano, 10 m < 1 minuto (0 puntos)
Capaz de utilizar una silla de ruedas manual sobre terreno llano, 10 m > 1 minuto (7 punto)
Incapaz de utilizar silla de ruedas manual, utiliza silla de ruedas eléctrica (2 puntos)

Utilizacion de silla de ruedas eléctrica, pero a veces tiene dificultades para dirigirla (3 puntos)

ftem 2. Capacidad de transferencia desde la silla de ruedas. :Cémo pasas desde tu silla de ruedas a una cama?

Capaz de realizar la trasferencia desde la silla de ruedas sin ayuda (0 puntos)

"

Capaz de realizar la t ia de forma ind desde la silla de ruedas
(dnicamente) con el uso de alguna ayuda técnica (sin ayuda de otra persona) (1 punto)

Necesidad de ayuda o asistencia en la transferencia con o sin ayudas técnicas adicionales
(polipasto, plano deslizante) (2 puntos)

Debe ser levantado sujetdndole la cabeza cuando es transferido desde a silla de ruedas (3 puntos)

ftem 3. Capacidad de de pie. ¢En eres capaz de

Capaz de mantenerse de pie con las rodillas sujetas (fijacién de rodillas) igual que sucede
cuando se utilizan ortesis (bitutores largos) (0 puntos)

Capaz de mantenerse de pie con las rodillas y las caderas fijas, igual que sucede cuando
se utilizan bipedestadores (7 punto)

de pie?, icémo lo haces?

Capaz de estar de pie con sujecién en todo el cuerpo (2 puntos)

Incapaz de mantenerse de pie de ninguna manera (3 puntos)

ftem 4. Capacidad para mantenerse en equilibrio en la silla de ruedas.
¢Puedes inclinarte hacia adelante y hacia los lados y volver a |a posicién vertical?

Capaz de enderezarse a la posicion vertical, después de una flexién completa de tronco,
empujéndose con las manos (0 puntos)

Capaz de mover la parte superior del cuerpo > 30° en todas las direcciones a partir

e la posicién vertical, pero no puede enderezarse como en el caso anterior (7 punto)
Capaz de mover la parte superior del cuerpo < 30° hacia ambos lados (2 puntos)

Incapaz de cambiar la posicion de la parte superior del cuerpo,
no mantiene la sedestacién sin soporte total del tronco y cabeza (3 puntos)

ftem 5. Capacidad para mover los brazos.

¢Puedes mover los dedos, manos y brazos en contra de la gravedad?
Capaz de levantar los brazos por encima de la cabeza, con o sin movimientos compensatorios (0 puntos)
No puede levantar los brazos por encima de la cabeza, pero es capaz de elevar los antebrazos
en contra de la gravedad, por ejemplo, llevar la mano a la boca con o sin apoyo del codo (7 punto)

No puede levantar el antebrazo en contra de la gravedad, pero es capaz de utilizar
las manos en contra de la dad cuando el b estd apoyado (2 puntos)

No puede mover las manos en contra de la gravedad, pero es capaz de utilizar los dedos (3 puntos)

vida diaria. En las personas con enfermedad neuro-
muscular, a medida que aumenta la debilidad mus-
cular o que progresa la enfermedad en general, la
realizacion de estas tareas de la vida diaria se vuelve
més limitada. De ahi la gran importancia de reali-
zar una evaluacién global de las capacidades fun-
cionales y de tener herramientas que midan de for-
ma precisa estos cambios [4].
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Para obtener unos resultados éptimos y poder
tomar unas decisiones clinicas, hay que conseguir,
en primer lugar, un lenguaje comun y herramientas
de valoracién consensuadas entre los diferentes es-
pecialistas que trabajen en los mismos objetivos [5].
Asf pues, en los ultimos tiempos se han creado y uti-
lizado escalas para valorar el estado de la enferme-
dad, y casi todas ellas evaliian bdsicamente la activi-
dad muscular de forma analitica en las extremidades
superiores o inferiores [6,7]. Estas escalas se crea-
ron, sobre todo, para personas que padecian DMD,
ya que fue la enfermedad neuromuscular sobre la
que se investigaba mds intensamente y se hicieron
mads estudios y ensayos terapéuticos. Este grado de
especificidad se consiguié con la creacién y valida-
cién definitiva en el afio 2003 de la MFM (Mesure de
la Function Motrice) para las enfermedades neuro-
musculares [8]. La NSAA (North Star Ambulatory
Assessment) valora las etapas importantes en la evo-
lucién de la enfermedad y la forma de la marcha.
Otra escala de valoracién ampliamente utilizada
para nifios con AME es lade Hammersmith (HFMS)
[9], que fue creada con el fin de proporcionar una
informacién objetiva sobre su capacidad de movi-
miento y sobre la progresién de la enfermedad.

La falta de objetividad se debe, entre otras cosas,
a la propia naturaleza de las enfermedades neuro-
musculares, a la historia natural de la evolucién de
la misma enfermedad, que se produce de una forma
casi siempre degenerativa, con un empeoramiento
muscular general, pero lo que realmente queda
afectado, disminuido y limitado es la funcionalidad
general del individuo [10,11].

La Egen Klassifikation (EK) es un cuestionario que
sirve para valorar la capacidad funcional de perso-
nas con DMD y AME que estén en silla de ruedas.
Consta de 10 items (Tabla I) que definen diferentes
actividades que implican habilidades motoras y de-
finen el estado funcional de la persona que se valo-
ra. En los afos 1997 a 2002, la EK se valid6 con res-
pecto a su contenido y validez discriminatorios [4]
y su fiabilidad [12] .

El objetivo de este trabajo fue traducir y validar
la EK para la poblacién espafiola, como instrumen-
to de medicién de la capacidad funcional en pa-
cientes con DMD o AME infantil que estén en silla
de ruedas.

Pacientes y métodos
La metodologia de este trabajo sigue los pardme-

tros psicométricos de validacién y fiabilidad de es-
calas de medicién. En primer lugar, se pidi6 autori-
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Figura 1. Gréfico de Bland y Altman de la puntuacién total de la EK intra-
observador.
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bres y 9 mujeres, con una media de edad de 21 + 15
afios, comprendidas entre 4 y 67 afios.

En la poblacién estudiada se encuentra que un
58,8% utiliza sillas de ruedas eléctricas y que no tie-
ne ningun tipo de problemas en su conduccién, y
que sélo un 3,3% utiliza una silla de ruedas autopro-
pulsable.

El 55,5% necesita la ayuda de otra persona para
realizar una transferencia de la silla a la cama y vi-
ceversa, el 41% necesita ayudas técnicas para llevar
a cabo dicha accién y sélo el 3,3% de los sujetos es-
tudiados puede realizarla de forma auténoma.

Cabe destacar que, de estos pacientes, el 63,3%,
presenta problemas en el mantenimiento del equili-
brio de tronco y cabeza en la silla de ruedas y necesi-
ta adaptaciones para mantenerse sentado. El 68,1%
puede llevarse la mano a la boca, ya sea con apoyo de
los codos en el reposabrazos o sin necesidad de apo-
yo. E1 20% es capaz de comer de forma auténoma.

Asimismo, s6lo un 9,2% de los encuestados es
capaz de girarse o cambiar de posicién en la cama
durante la noche, y el resto (90,8%) depende de su
cuidador, quien tiene que cambiarlos de posicién
entre una y mas de cuatro veces cada noche.

El 40% de los encuestados es capaz de toser de
forma efectiva eliminando secreciones, el 23,3% pue-
de eliminarlas s6lo cuando éstas se hallan en vias
aéreas superiores y el 36,6% es incapaz de toser y pre-
cisa ayudas técnicas especificas o de otra persona.

www.neurologia.com Rev Neurol 2013; 56 (11): 555-561

Figura 2. Gréfico de Bland y Altman de la puntuacién total de la EK inter-
observador.
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La prictica totalidad de los participantes en el
estudio (93,3%) es capaz de comunicarse con las
personas con un volumen de voz normal, y s6lo un
poco mds del 5% son los que tienen dificultades
para comunicarse y elevar el volumen de la voz.

Un dato que se debe resaltar en el estudio es que
una amplia mayorfa de la poblacién (83,3%), a pesar
de su limitacién, manifiesta una percepcion de un
buen estado de salud al ser interrogada sobre este
aspecto.

A continuacién se pasa a presentar los resulta-
dos del andlisis de validacién y fiabilidad de la ver-
sién espaiiola de la EK realizado con la poblacién
anteriormente descrita. Se observa que el ICC de
cada uno de los items de la escala estd por encima
de 0,9, y se observa una amplitud del IC 95% muy
pequeiia, lo que indica una buena precisién y un
valor excelente en la fiabilidad de la escala traduci-
da, excepto el del item relacionado con la capacidad
de hablar, que tiene un valor de 0,864. Se distingue
la méxima fiabilidad en los ftems 8 y 10 referidos a la
capacidad de toser para eliminar las secreciones y
al bienestar fisico (Tabla III).

También en el ICC se obtiene un valor excelente
en los resultados obtenidos en la muestra de este es-
tudio, ya que estédn por encima de 0,9, cumpliendo,
de esta forma, los criterios aplicados para conside-
rar la fiabilidad. Se observa una amplitud del IC 95%
muy pequeiia, lo que indica una buena precisién. En
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Translation and validation of the Egen Klassifikation scale for the Spanish population: functional assessment
for non-ambulatory individuals with Duchenne’s muscular dystrophy and spinal muscular atrophy

Introduction. The Egen Klassifikation (EK) scale is a questionnaire that assesses the functional capacity of people with
Duchenne muscular dystrophy and spinal muscular atrophy who can’t walk and use a wheelchair.

Aim. To translate and validate the scale for the Spanish population as a tool for measuring functional capacity in these
patients.

Patients and methods. We performed first a translation-back translation of EK in the Spanish population and subsequently
practiced reliability study of Spanish translated version of the scale. It held three measurements in 30 patients aged 4 to
67 years. Two of these measurements were performed by the same observer, and the third by a second observer to assess
intra- and inter-observer agreement.

Results. The values refer to the total score of the scale items, EK sum, and reflect a reliability index of 0.995. They also
show a higher reliability to 0.86 in each of the items in both intra- and inter-observations observer.

Conclusions. The Spanish version of the EK is a valid and reliable instrument for the Spanish population as a tool for
measuring functional capacity in patients with Duchenne muscular dystrophy and spinal muscular atrophy are not
ambulatory and use a wheelchair.

Key words. Duchenne’s muscular dystrophy. EK scale. Functional capacity. Spinal muscular atrophy. Translation. Validation.
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Factor de Impacto (2014) 0,830. Area de neurologia clinica, Cuartil 4.
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Participaron en el estudio 39 personas que venian del territorio espafiol, de éstos,
23 (el 59%) eran hombresy 16 (el 41%), mujeres, con una media de edad de
16,35 + 12,9 anos, comprendida entre 4 y 60 afios. En cuanto al diagnéstico, 23
sujetos estaban diagnosticados de AME de tipo Il cuatro de AME de tipo lll y 12
de DMD.

La version espafola de la escala EK2 que sirve para valorar la capacidad
funcional de personas con AME y DMD que estan en silla de ruedas. Consta de
17 items que definen diferentes actividades que implican habilidades motoras
gruesas Y finas, actividades regidas por el bulbo. Es la ampliacién de la escala EK
en la que se han anadido 7 items para que sea mas especifica en personas con

AME que su antecesora la escala EK.

Cuando se evalua a una persona con este tipo de patologias, es necesario que
esté presente su cuidador, ya que alguna respuesta puede ser matizada por el
mismo. Hay 4 posibilidades de respuesta con valores de 0 a 3. Ademas es muy
importante el valor suma total de la escala, a menor valor de esta suma mejor

capacidad funcional.

En la muestra estudiada se ha reflejado un perfil de las personas que han
participado en el estudio, el 87,2% utilizaba una silla de ruedas eléctrica y, de éstos,
el 28,2% referia algun problema en su manejo. El 92,3% de los participantes
necesitaba la ayuda de otra persona o ayudas técnicas para realizar una
transferencia de la silla a la cama y viceversa, Asimismo, un 33,8% de los
encuestados era capaz de girarse o de cambiar de posicién en la cama durante la
noche, y el resto dependia de su cuidador, quien tenia que cambiarlos de posicion
entre una y mas de cuatro veces cada noche. Un dato a resaltar en el estudio es
que una amplia mayoria de la poblacioén, el 76,9%, a pesar de su limitacién,
manifestaba una percepcion de un buen estado de salud al ser interrogada sobre
este aspecto. Las caracteristicas de la muestra presentadas hasta el momento
derivan de la respuesta a los items comunes con la escala EK. A continuacion, se
exponen las caracteristicas estudiadas en la muestra correspondiente a la
expresion de los nuevos items incorporados en la version EK2 de la escala EK. Se
les pregunto en referencia al cansancio que sufren durante el dia, y sélo el 15,4%

debia realizar algun descanso durante el dia para poder llevar a cabo sus
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actividades rutinarias. el 15,4% necesitaba un soporte al maniobrar con la silla de
ruedas y el 15,4% requeria un apoyo constante de la cabeza en su silla con
adaptadores especificos, ya que no podia mantener su posicién. En esta escala
EK2 se valoran también las funciones de alimentacion. En este sentido, el 82,1%
de los participantes en el estudio manifesté ser capaz de comer los alimentos sin
modificar su textura, el 12,8% comia los alimentos cortados en trozos pequenios, el
2,6% comia los alimentos triturados o en purés y el 2,6% debia ser alimentado por
sonda o con suplementos alimenticios. El 53,8% acababa su comida al mismo
tiempo que los demas, y el 35,9% empleaba mas de 10 minutos adicionales en
completar una comida con respecto a sus familiares. Respecto a problemas de
deglucion, el 10,3% se atragantaba alguna vez al ingerir alimentos y el 2,6% tenia
problemas para deglutir incluso la propia saliva. La fuerza en las manos es una de
las capacidades que se pierde mas tarde y que resulta imprescindible para poder
utilizar el joystick y desplazarse con la silla de ruedas o utilizar el ordenador para
poder comunicarse. En este sentido, el 89,8% de los sujetos utilizaba el ordenador
para escribir y comunicarse, el 5,1% era incapaz de utilizar sus manos para nada y

el 7,7% podia utilizar sus manos, pero con ciertas restricciones.

En el analisis de validacion y fiabilidad de la versién espafiola de la EK2 realizado
con la poblacion anteriormente descrita, el ICC de cada uno de los items de la
escala esta por encima de 0,877, menos en un item que es de 0,693, lo que indica
una fiabilidad buena., Destacan los resultados del valor de la suma EK2, que
obtiene un indice de fiabilidad intra e interobservador excelente, de 0,993 y 0,988,
La escala ha mostrado una consistencia interna excelente con un valor de a de
Cronbach de 0,996.
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ORIGINAL

Evaluacion funcional para personas no ambulantes
afectas de atrofia muscular espinal y distrofia muscular
de Duchenne. Traduccion y validacion de la escala

Egen Klassifikation 2 para la poblacion espaiiola

Joaquin Fagoaga, Montserrat Girabent-Farrés, Caritat Bagur-Calafat, Anna Febrer, Birgit F. Steffensen

Introduccién. La escala Egen Klassifikation 2 (EK2), ampliacién de la escala EK, evalta la capacidad funcional de personas
con atrofia muscular espinal (AME) y distrofia muscular de Duchenne (DMD) que estan en fase de silla de ruedas. Esta
versién es mas especifica para la AME que su antecesora.

Objetivo. Analizar la validez y fiabilidad de la versién espafiola de dicha escala como instrumento de medicidn de la capa-
cidad funcional en pacientes afectos de AME y DMD que estén en silla de ruedas.

Pacientes y métodos. Primeramente se realizé una traduccién-retrotraduccién al espafiol de la versién en inglés de la EK2
y, posteriormente, se estudid la fiabilidad de la versién traducida. Para ello, se seleccionaron 39 pacientes, de edades
comprendidas entre 4 y 60 afios, que fueron valorados por dos observadores. Para evaluar la concordancia intraobserva-
dor se realizaron dos evaluaciones por un mismo observador, y para la interobservador, se realiz una tercera evaluacién
por un segundo observador.

Resultados. Los valores obtenidos referidos a la puntuacién total de los items de la escala (suma EK2) reflejan una fia-
bilidad intra e interobservador excelente, de 0,993 y 0,988, respectivamente. Asimismo, para cada uno de los items, la

fiabilidad fue excelente, a excepcién de un item, en el que fue buena.

Conclusiones. La version espafiola de la escala EK2 es un instrumento vélido y fiable para la poblacién espafiola como
herramienta de medicién de la capacidad funcional en pacientes con AME y DMD que estan en silla de ruedas.

Palabras clave. Atrofia muscular espinal. Capacidad funcional. Distrofia muscular de Duchenne. Escala EK2. Traduccién.

Validacién.

Introduccion

La atrofia muscular espinal (AME) es una enferme-
dad neuromuscular, neurodegenerativa y heredita-
ria, de cardcter autosémico recesivo, ligada al gen
SMN1 (survival motoneuron), y es la enfermedad
neuromuscular con mayor indice de mortalidad en
la infancia [1,2]. Hasta el momento no hay ningtin
tratamiento especifico que sea capaz de mejorar los
sintomas de la enfermedad, a pesar de los avances
que se han producido en los dltimos afios [2,3]. La
AME se caracteriza por una afectacién de las célu-
las del asta anterior de la médula espinal que causa
debilidad y atrofia en la musculatura esquelética. Se
describen cuatro tipos de AME: AME de tipo I o
Werding-Hoffman, AME de tipo II o forma inter-
media, AME de tipo III o enfermedad de Kugerl-
berg-Welander, y AME de tipo IV o enfermedad de
Kennedy o atrofia muscular bulboespinal.
Laincidencia media en la Gltima década es aproxi-
madamente de 1 por 1.000 [4]. Se estima que exis-
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ten més de 1.000 familias afectadas por esta enfer-
medad en la poblacién espaiiola. En Espaiia se pro-
ducen 60-80 casos nuevos por afio, de los cuales,
aproximadamente el 50% padecera la forma grave
de tipo I y fallecerd antes de los dos afios de vida, y
existen unos 800.000-1.000.000 de portadores de la
enfermedad [5].

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es la
enfermedad neuromuscular hereditaria mds co-
mun, con una incidencia de 1 por 3.500-6.000 varo-
nes nacidos vivos. Se caracteriza por una rdpida
degeneracién de las fibras musculares que ocasiona
una pardlisis progresiva, una limitacién muy im-
portante en las actividades cotidianas y que lleva a
una muerte prematura.

Histéricamente ha habido diferentes etapas y
formas de afrontar el tratamiento de dichas enfer-
medades neuromusculares, y el propésito principal
es elaborar protocolos de tratamiento que permitan
mantener un nivel éptimo de independencia fun-
cional a las personas que las padecen [6]. La capaci-
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dad funcional se entiende como el potencial que
tiene el individuo para interactuar con su medio
ambiente, de manera que le permita realizar de for-
ma competente las tareas de la vida diaria. En las
personas que padecen enfermedad neuromuscular,
esta capacidad funcional estd cada vez més reduci-
day las actividades de la vida diaria les resultan im-
posibles de realizar sin la ayuda de un cuidador.
Ademis, en la evolucién natural de dichas enfer-
medades se pasa por diferentes etapas, en la que la
fase de silla de ruedas puede ocupar toda o gran
parte de su vida. De ahi, la gran importancia de rea-
lizar una valoracién global de las capacidades fun-
cionales y de tener herramientas que midan estos
cambios, de forma precisa, vélida y fiable. En este
sentido, es de suma importancia que los diferentes
profesionales acten con herramientas y objetivos
comunes [2] segun las diferentes patologias y sus
etapas de evolucién.

Actualmente, las escalas de valoracién utilizadas
para personas con enfermedad neuromuscular eva-
ldan aspectos que hay que tener en cuenta para de-
terminar su evolucién, y son cada vez més especifi-
cas y precisas. Existen las que valoran la actividad
de los miembros superiores en la DMD [7,8], las
que valoran la funcionalidad en nifios con AME de
tipo II [9-11], las que evaltan la resistencia al ejer-
cicio o la fatiga [12], o los test de marcha en nifios
con AME y DMD [13].

La escala Egen Klassifikation 2 (EK2) es un cues-
tionario que sirve para valorar la capacidad funcio-
nal de personas con AME y DMD que estén en silla
de ruedas. Consta de 17 items (Tabla I) que definen
diferentes actividades que implican habilidades mo-
toras gruesas y finas, actividades regidas por el bul-
bo y el estado funcional de la persona. Entre los
afios 1997 y el 2002, la escala EK, antecesora de la
EK2, fue validada con respecto a su contenido y va-
lidez discriminatorias [14] y su fiabilidad [15]. Des-
pués de varios afos de utilizacién de la escala EK,
se comprobd que no era tan sensible a los cambios
en el tiempo en las personas con AME como en el
caso de las personas con DMD. En la actualidad, los
avances en los tratamientos farmacolégicos necesi-
tan herramientas robustas y sensibles que puedan
medir dichos cambios. Asi es como se plante6 un
estudio para mejorar la capacidad discriminatoria
de la escala EK en las personas afectas de AME no
ambulantes. Un grupo internacional de 10 expertos
identificaron 10 nuevos ftems que representaban
aspectos caracteristicos de la progresién de la en-
fermedad durante la fase de silla de ruedas de per-
sonas con AME. Después de estudiar la consistencia
de los nuevos items en 58 pacientes de Dinamarca,

Italia y el Reino Unido, se redujeron a siete y se re-
visé el manual del usuario.

Se evalué la validez discriminatoria y de conte-
nido de los nuevos siete items, en relacién con la
escala original, en 81 pacientes no ambulatorios de
los tres paises, con edades entre 2 y 70 afios. Los
resultados, ademds, mostraron que la suma de la
EK?2 se correlacionaba significativamente con la ca-
pacidad vital forzada (r = 0,77; p < 0,01) y el test
manual de la valoracién de la fuerza muscular como
MMT (r = 0,87; p < 0,01).

En cuanto al poder discriminatorio, se pudo cons-
tatar que la nueva escala EK2 tiene un mayor poder
explicativo y discriminatorio que la escala EK para
las personas con AME no ambulantes [16].

En el estudio de Cano et al [17], se compar6, con
un modelo Rash, la consistencia de los items de la
escala EK2 con los de otras ocho escalas que se uti-
lizan actualmente para valorar diferentes aspectos
de la evoluci6n de las personas afectas de AME. Los
resultados permitieron concluir que esta escala es
una herramienta excelente para la evaluacién clini-
ca de la capacidad funcional.

En otro estudio se utiliz la escala EK2 para eva-
luar la actividad funcional de los miembros supe-
riores en comparacién con otras escalas, como la
dimensién D3 de la Mesure de la Function Motrice,
la valoracién muscular manual y la dinamometria
de la mano. En éste, se pudo constatar que la escala
EK2 es una buena escala para valorar las activida-
des diarias funcionales de los miembros superiores
en las personas afectas de AME [18].

Cabe destacar la proyeccién internacional de
esta escala; asi, en la actualidad, se est4 ya validan-
do su dltima versién, por ejemplo, al japonés.

Actualmente, existen ensayos clinicos con el fin
de evaluar la eficacia de nuevos tratamientos para
las personas afectas de AME iniciados en Estados
Unidos e implementados en distintos paises euro-
peos, entre los cuales se encuentra Espaiia. En este
sentido, disponer de instrumentos como la EK2, va-
lidos y fiables para la valoracién de las variables de
resultado de los ensayos, se hace imprescindible.

El objetivo de este trabajo fue analizar la validez
y fiabilidad de la versién espaiiola de la escala fun-
cional EK2, como instrumento de medicién de la
capacidad funcional en pacientes con AME y DMD
que estdn en silla de ruedas.

Pacientes y métodos

La metodologia de este trabajo se basa en los proce-
dimientos de validaci6n y fiabilidad de escalas de me-
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Tabla 1. Escala Egen Kiassifikation 2, version espafiola (puntuacién total: 51).

[tem 1. Capacidad para utilizar la silla de ruedas.

¢Cémo te mueves por interiores y al aire libre?

« Capaz de utilizar una silla de ruedas manual sobre terreno llano, 10 m < 1min (0 puntos)
» Capaz de utilizar una silla de ruedas manual sobre terreno llano, 10 m > 1min (7 punto)
« Incapaz de utilizar una silla de ruedas manual, utiliza unasilla de ruedas eléctrica (2 puntos)
« Utiliza unassilla de ruedas eléctrica, pero a veces tiene dificultades para dirigirla (3 puntos)

ftem 2. Capacidad de transferencia desde la silla de ruedas.
¢Cémo pasas desde tu silla de ruedas a una cama?
« Capaz de realizar la trasferencia desde a silla de ruedas sin ayuda (0 puntos)
« Capaz de realizar la ia de forma ind di desde la silla de
ruedas con el uso de alguna ayuda técnica sin ayuda de otra persona (1 punto)
« Necesidad de ayuda o asistencia en la transferencia de otra persona
y con o sin ayudas técnicas adicionales (polipasto, plano deslizante...) (2 puntos)
« Debe ser levantado por otra persona sujetdndole la cabeza
cuando es transferido desde la silla de ruedas (3 puntos)

[tem 3. Capacidad de mantenerse de pie.

¢En ocasiones eres capaz de mantenerte de pie? (Cémo lo haces?

« Capaz de mantenerse de pie con las rodillas sujetas (fijacion de rodillas)
igual que sucede cuando se utilizan ortesis (bitutores largos...) (0 puntos)

« Capaz de mantenerse de pie con las rodillas y las caderas fijas,
igual que sucede cuando se utilizan los bipedestadores (7 punto)

« Capaz de estar de pie con sujecion de todo el cuerpo (2 puntos)

« Incapaz de mantenerse de pie de ninguna manera (3 puntos)

ftem 4. Capacidad para mantenerse en equilibrio en la silla de ruedas.
¢Puedes inclinarte hacia adelante y hacia los lados y volver a la posicién vertical?
« Capaz de enderezarse a la posicion vertical, empujandose
con las manos después de una flexién completa del tronco (0 puntos)
« Capaz de mover la parte superior del cuerpo > 30° en todas las direcciones a partir
de la posicion vertical, pero no puede enderezarse como en el caso anterior (7 punto)
« Capaz de mover la parte superior del cuerpo < 30° hacia ambos lados (2 puntos)
« Incapaz de cambiar la posicion de la parte superior del cuerpo,
no mantiene la sedestacién sin soporte total del tronco y la cabeza (3 puntos)

[tem 5. Capacidad para mover los brazos.
¢Puedes mover los dedos, manos y brazos en contra de la gravedad?
« Capaz de levantar los brazos por encima de la cabeza,
con o sin movimientos compensatorios (0 puntos)
« No puede levantar los brazos por encima de la cabeza, pero es capaz
de elevar los s en contra de la gravedad, por ejemplo,
llevar la mano a la boca con o sin apoyo del codo (7 punto)
» No puede levantar el antebrazo en contra de la gravedad, pero es capaz de utilizar
las manos en contra de |a gravedad cuando el antebrazo esté apoyado (2 puntos)
« No puede mover las manos en contra de la gravedad,
pero es capaz de utilizar los dedos (3 puntos)

ftem 6. Capacidad de utilizar manos y brazos para comer. ;Puedes describir cémo comes?
« Capaz de comery beber sin el apoyo del codo (0 puntos)
« Come o bebe con el codo apoyado (7 punto)
« Come y bebe con el codo apoyado, con el refuerzo
de la mano opuesta con més o menos ayudas (2 puntos)
« Tiene que ser alimentado (3 puntos)

ftem 7. Capacidad para girarse en la cama. ¢C6mo te giras en la cama durante la noche?
« Capaz de girarse él solo con ropa de cama (0 puntos)
« Puede girarse en algunas direcciones en la cama (7 punto)
« No se puede girar por si mismo en la cama.
Tiene que ser girado de O a 3 veces durante la noche (2 puntos)
« No se puede girar por si mismo en la cama.
Tiene que ser girado > 4 veces durante la noche (3 puntos)

ftem 8. Capacidad para toser. ¢C6mo toses cuando tienes necesidad?

« Capaz de toser de manera efectiva (0 puntos)

« Tiene dificultad para toser, pero es capaz de carraspear (1 punto)

« Siempre necesita ayuda para toser (2 puntos)

« Esincapaz de toser, necesita aspiracion o técnicas de hiperventilacion,
con el fin de mantener limpias las vias respiratorias (3 puntos)
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ftem 9. Capacidad para hablar. ¢Puedes hablar de manera que lo que dices
puede ser entendido si te colocas en la parte de atrés de una gran habitacién?

= Voz potente. Capaz de cantar y hablar en voz alta (0 puntos)

« Habla con normalidad, pero no puede elevar el tono de su voz (7 punto)

« Habla en voz baja y necesita respirar después de tres a cinco palabras (2 puntos)
« Discurso dificil de comprender, salvo para los parientes cercanos (3 puntos)

ftem 10. Bienestar fisico. Esto tiene que ver sélo con la insuficiencia respiratoria
(véase el manual). Use las categorfas como preguntas
« Ninguna queja, se siente bien (0 puntos)
« Se cansa facilmente. Tiene dificultad para descansar en unasilla o en la cama (7 punto)
« Tiene pérdida de peso y pérdida de apetito asociados a suefio deficiente (2 puntos)
« Experimenta sintomas adicionales:
palpitaciones, sudoracién y dolor de estémago (3 puntos)

ftem 11. Fatiga durante el dfa. iTienes que organizar tu dia

o tomarte algiin descanso para evitar cansarte en exceso?

« No se cansa durante el dia (0 puntos)

« Necesita limitar la actividad para evitar cansarse en exceso (7 punto)

« Necesita limitar la actividad y descansar un tiempo para no cansarse en exceso (2 puntos)
« Se cansa durante el dfa, aunque descanse y limite sus actividades (3 puntos)

esitasen ?

ftem12. Control cefalico. iQuétipodesoporte paralacab
« No necesita soporte para la cabeza (0 puntos)
« Necesita soporte para la cabeza cabeza al subir
0 bajar una cuesta (rampa estandar, 15°) (7 punto)
« Necesita soporte para la cabeza al maniobrar la silla (2 puntos)
« Necesita soporte para la cabeza estando sentado en una silla de ruedas (3 puntos)

ftem 13. Capacidad de control del joystick.
¢Qué tipo de joystick utilizas para el control de la silla de ruedas eléctrica?
« Utiliza un joystick estandar sin adaptaciones especiales (0 puntos)
« Utiliza un joystick adaptado o se ha adaptado la silla para el uso del joystick (1 punto)
« Utiliza otros métodos para maniobrar la silla ademas del joystick,
como, por ejemplo, sistemas de soplar/absorber o de escaner (2 puntos)
« Incapaz de manejar la silla de ruedas. Necesita otra persona para conducirla (3 puntos)

ftem 14. Textura de los alimentos.
¢Necesitas alterar los alimentos de alguna forma para poder ingerirlos?
« Come alimentos sin alterar su textura (0 puntos)
« Come alimentos cortados en trozos muy pequefios
o evita alimentos dificiles de masticar (7 punto)
« Come alimentos triturados o en puré (2 puntos)
« Apenas ingiere alimentos (3 puntos)

ftem 15. Alimentacién (con o sin ayuda).
¢Cudnto tiempo tardas en completar una comida?
« Es capaz de acabar una comida completa en el
mismo tiempo que otros que lo acompaan (0 puntos)
« Es capaz de acabar una comida completa en el mismo tiempo que otros
si se le anima, o precisa un poco més de tiempo (< 10 min més) (1 punto)
« Es capaz de completar una comida completa, pero necesita bastante mas de
10 min en comparacién con otros, o reduce la cantidad de alimento (2 puntos)
« No es capaz de completar una comida completa,
incluso con tiempo adicional o asistencia (3 puntos)

ftem 16. Deglucién. ;Tienes, en ocasiones, dificultades para tragar?
« Nuncatiene problemas paratragary nuncase atraganta con lacomida/bebida (0 puntos)
« Aveces tiene problemas (menos de una vez al mes)
para tragar ciertos tipos de alimentos o se atraganta (7 punto)
« Amenudo tiene problemas para tragar la comida/bebida o se
atraganta con la comida/bebida (mas de una vez al mes) (2 puntos)
« Tiene problemas para tragar saliva o secreciones (3 puntos)

ftem 17. Funcionalidad de las manos. ;Cual de estas actividades puedes hacer?
« Puede desenroscar y quitar el plastico protector
de un botellin de agua o bebida refrescante (0 puntos)
« Puede escribir dos lineas o utilizar un teclado de ordenador (7 punto)
« Puede firmar o enviar mensajes (SMS) o utilizar el mando a distancia (2 puntos)
« No puede utilizar las manos (3 puntos)
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dicién. En primer lugar, se obtuvo el consentimien-
to de la Dra. Steffensen, autora de la versién origi-
nal de la EK2, para realizar la versién espaiiola.

El siguiente paso fue la traduccién y retrotraduc-
cién de los items que la conforman. En este sentido,
cabe mencionar que s6lo se sometieron a este pro-
ceso los siete items de la EK2 que se afadieron a la
versién original de la EK, debido a que en 2013
también fue validada por los mismos autores la ver-
sién espafiola de la EK [19]. Asi pues, dos traducto-
res bilingiies realizaron de forma independiente
una traduccién de los siete nuevos ftems de la ver-
sién inglesa de la EK2 al castellano. Esta primera
versién al espafiol fue discutida por siete expertos
de amplia trayectoria en el manejo y tratamiento de
enfermedades neuromusculares, procedentes de
diferentes ciudades de la geografia esparola. El de-
bate y consenso entre los expertos se establecié
mediante un grupo focal, a través de videoconfe-
rencia, que dio lugar a la versi6n definitiva de la es-
cala EK2 (Tabla I), asf como a una revisién del ma-
nual del usuario. A continuacidn, esta versién fue
traducida al inglés por otras dos personas bilingiies
que no tenfan conocimiento previo de la versién
original. De las dos traducciones al inglés, se con-
sensud una versién definitiva que se present6 a la
autora de la escala para que diera su conformidad y
ratificara su equivalencia con la original.

De la versi6n definitiva de la EK2 al espaiiol, se
realizé su andlisis de la fiabilidad. Para ello se selec-
cionaron pacientes con AME o con DMD, diagnos-
ticados siguiendo criterios tanto clinicos como ge-
néticos, y que en la actualidad se encontraran en la
fase de silla de ruedas. No se excluyeron los pacien-
tes que hubieran sufrido intervenciones quirtrgicas
de diferente indole.

El muestreo fue por voluntarios hasta obtener el
tamario de la muestra necesario, que se estimé en
75 individuos. Se fij6 un nivel de significacién del
5%, un error méximo del 5%, una potencia estadis-
tica del 80% y un coeficiente de correlacién intra-
clase (ICC) esperado del 0,8. Si se corrige teniendo
en cuenta la incidencia de las patologias evaluadas,
descritas en la introduccién, el nimero de indivi-
duos necesario es de 39. En primer lugar, se contac-
t6 con las personas que habian participado en la
validaci6én de la escala EK durante el afio 2011-12.
Se obtuvo respuesta de 20 personas de los 30 parti-
cipantes en el primer estudio. Los 10 participantes
restantes no pudieron participar por diferentes ra-
zones, entre las cuales se encontraron tres casos de
fallecimiento. El resto de la muestra para la valida-
cién de la EK2 se recluté a través de las visitas de
control en el servicio de rehabilitacién y el servicio

de neurologfa del Hospital Materno Infantil Sant
Joan de Déu de Barcelona.

El procedimiento para el andlisis de fiabilidad se
realizé como se detalla a continuacién. Para la eva-
luacién de la concordancia interobservador, dos ob-
servadores distintos valoraron a los mismos pacien-
tes, habiendo recibido previamente un entrenamien-
to especifico sobre el manejo de la EK2. Uno de los
dos observadores realizé una segunda valoracién,
con un perfodo superior a las cuatro semanas, para
comprobar la concordancia intraobservador.

Para mantener las condiciones de valoracién y, a
la vez, evitar molestias innecesarias a los pacientes,
la ejecucién de la escala se registré en video, sobre
el que se realizaron las tres valoraciones para el es-
tudio de la concordancia intra e interobservador.

Una ventaja que hay que destacar de la EK2 es
que permite su valoracién a distancia, usando las
tecnologias de la informacién y la comunicacién, ya
que el paciente y su cuidador pueden responder a
las preguntas de la misma manera que en directo.
Para el presente estudio, algunas de las valoracio-
nes se realizaron de esta forma, en concreto, a tra-
vés del programa Skype.

A fin de respetar la confidencialidad de las gra-
baciones, éstas se depositaron en el servicio de fo-
tografia clinica y medios audiovisuales del Hospital
Sant Joan de Déu de Barcelona. El tratamiento de
los datos personales se realiz6 segin lo dispuesto
en el Real Decreto 15/1999, de 13 diciembre.

Andlisis estadistico

El tratamiento de los datos se realizé con los pro-
gramas SPSS v. 21.0 y Epidat v. 4.1. En primer lugar,
se muestran las frecuencias absolutas y relativas
para cada uno de los items, y la media y la desvia-
cién estdndar de la suma EK2. Posteriormente se
analiz6 la consistencia interna de la escala median-
te el coeficiente a de Cronbach, la fiabilidad intra e
interobservador a través del ICC, su intervalo de
confianza al 95% (IC 95%) y el gréfico de Bland-Alt-
man. Como criterios de referencia para los umbra-
les de fiabilidad se tomaron los que siguen, basados
en los establecidos por Fleiss et al en 2004 [20]:
— Siel ICC > 0,8, la fiabilidad se considera excelente.
— 8i0,6 < ICC < 0,8, la fiabilidad se considera buena.
— Si0,4 < ICC < 0,6, la fiabilidad se considera mo-
derada.
— Si el ICC < 40, la fiabilidad se considera débil o
pobre.

La presente investigacién fue aprobada por el co-
mité ético de investigacién clinica de la Fundacié
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Sant Joan de Déu de Barcelona el 23 de mayo de
2013. Todos los participantes del estudio leyeron y
firmaron el consentimiento informado y, en el caso
de menores de 18 afios, sus padres dieron la confor-
midad para la participacién en el estudio.

Resultados

Los 39 participantes incluidos en el estudio proce-
dian de 15 ciudades distintas pertenecientes a 12
comunidades auténomas del territorio espaiol. De
éstos, el 59% eran hombres y el 41%, mujeres, con
una media de edad de 16,35 + 12,9 afios, compren-
dida entre 4 y 60 afios. En cuanto al diagnéstico, 23
sujetos estaban diagnosticados de AME de tipo II,
cuatro de AME de tipo Il y 12 de DMD.

En la muestra estudiada, se encontré que el
12,08% utilizaba una silla de ruedas autopropulsa-
ble, el 87,2% utilizaba una silla de ruedas eléctrica y,
de éstos, el 28,2% referfa algtin problema en su ma-
nejo. El 92,3% de los participantes necesitaba la
ayuda de otra persona o ayudas técnicas para reali-
zar una transferencia de la silla a la cama y vicever-
sa, mientras que sélo el 7,7% de los sujetos estudia-
dos podia realizarla de forma auténoma.

Asimismo, un 33,8% de los encuestados era ca-
paz de girarse o de cambiar de posicién en la cama
durante la noche, y el resto dependia de su cuida-
dor, quien tenfa que cambiarlos de posicién entre
una y més de cuatro veces cada noche.

El 35,9% de los encuestados era capaz de toser
de forma efectiva para eliminar secreciones de for-
ma auténoma, el 30,8% podia eliminarlas s6lo cuan-
do éstas se encontraban en las vias aéreas superio-
res, y el 33,3% era incapaz de toser y necesitaba
ayudas técnicas especificas o de otra persona.

Un dato a resaltar en el estudio es que una amplia
mayorfa de la poblacién, el 76,9%, a pesar de su limi-
tacién, manifestaba una percepcién de un buen es-
tado de salud al ser interrogada sobre este aspecto.

Las caracteristicas de la muestra presentadas has-
ta el momento derivan de la respuesta a los items
comunes con la escala EK. A continuacién se expo-
nen las caracteristicas estudiadas en la muestra co-
rrespondientes a la expresién de los nuevos items
incorporados en la versién EK2 de la escala EK.

Se les pregunt6 en referencia al cansancio que
sufren durante el dia, y el 84,6% de las personas
participantes dijo que no se cansaba, y sélo el 15,4%
debia realizar algin descanso durante el dia para
poder llevar a cabo sus actividades rutinarias.

El 69,2% de los encuestados manifest6 tener un
suficiente control cefélico en la silla de ruedas como
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Tabla Il Frecuencia de respuesta para cada uno de los items.

0 puntos 1punto 2 puntos 3 puntos
fterm 12,08% 0% 59% 28,2%
ftem 2 7,7% 2,6% 61,5% 28,2%
ftem3 28,2% 25,6% 7,7% 38,5%
ftem 4 51,3% 12,8% 20,5% 15,4%
ftems 33,3% 30,8% 20,5% 15,4%
ftem6 43,6% 23,1% 15,4% 17,9%
ftem?7 15,4% 15,4% 9% 28,2%
ftem8 35,9% 30,8% 17,9% 15,4%
[tem 9 87,2% 51% 2,6% 51%
ftem 10 76,9% 15,4% 51% 2,6%
ftemm 84,6% 0% 12,8% 2,6%
ftem 12 69,2% 12,8% 2,6% 15,4%
ftem 13 92,3% 2,6% 2,6% 2,6%
[tem 14 82,1% 12,8% 2,6% 2,6%
ftem15 53,8% 10,3% 33,3% 2,6%
ftem16 87,2% 10,3% 0% 2,6%
ftem17 5,1% 82,1% 7,7% 51%

para mantenerse sentado sin apoyo de la cabeza, el
15,4% necesitaba un soporte al maniobrar con la si-
lla de ruedas y el 15,4% requerfa un apoyo constan-
te de la cabeza en su silla con adaptadores especifi-
cos, ya que no podia mantener su posicién.

Respecto al joystick que utilizaban para manio-
brar la silla de ruedas eléctrica, el 92,3% utilizaba
un joystick estandar, el 5,2% necesitaba adaptacio-
nes especiales, y el 2,6% era incapaz de mover su
silla de ruedas y necesitaba un cuidador para que la
hiciese funcionar.

En esta escala EK2 se valoran también las fun-
ciones de alimentacién. En este sentido, el 82,1% de
los participantes en el estudio manifesté ser capaz
de comer los alimentos sin modificar su textura, el
12,8% comia los alimentos cortados en trozos pe-
querios, el 2,6% comia los alimentos triturados o en
purés y el 2,6% debia ser alimentado por sonda o
con suplementos alimenticios.
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acababa su comida al mismo tiempo que los demds,
Figura 1. Gréfico de Bland y Altman de |a puntuacion total de la Egen Kiassifikation 2 intraobservador. el 10,3% tardaba a.lgo mas y el 35,9% empleaba mas
de 10 minutos adicionales en completar una comi-
da con respecto a sus familiares. Respecto a proble-

6 . mas de deglucién, el 87,2% manifestaba no tener
5 problemas al tragar los alimentos, el 10,3% se atra-
R gt e g e Sty gy e Lo o SRR gantaba alguna vez al ingerir alimentos y el 2,6% te-
3 . J nia problemas para deglutir incluso la propia saliva.

2 e u La fuerza en las manos es una de las capacidades
: o de b » . que se pierde mds tarde y que resulta imprescindi-

ble para poder utilizar el joystick y desplazarse con
la silla de ruedas o utilizar el ordenador para poder

Diferencia de los dos valores

-1 LU N . . . comunicarse. En este sentido, el 89,8% de los suje-
2 R R . . tos utilizaba el ordenador para escribir y comuni-
3 . carse, el 5,1% era incapaz de utilizar sus manos para
e Media - 1960F

nada y el 7,7% podia utilizar sus manos, pero con
’ ciertas restricciones (Tabla II).

Media de los dos valores En cuanto a los resultados del andlisis de fiabili-
dad de la versién espaiiola de la escala EK2 realiza-
do con la poblacién anteriormente descrita, se ob-

serva que el ICC de cada uno de los items de la es-
Figura 2. Gréfico de Bland y Altman de la puntuacién total de la Egen Kiassifikation 2 interobservador. cala estuvo por encima de 0,877 con una amplitud

10 15 20 25 30 35 490 4 50 55 60 65 70

del IC 95% muy pequefia, valores que indican una
75 excelente precisién, lo que indica un valor excelente
u en la fiabilidad de la escala traducida.

Asimismo, para todos los {tems, a excepcién del

e i e s e s i & w-==w=== Media+ 106DE item 9, el valor del ICC fue superior a 0,887, lo que

. lo sitda en el umbral de fiabilidad excelente. En el

caso del item 9, el ICC fue de 0,693, lo que indica

una fiabilidad buena. Cabe destacar que la amplitud

del IC 95% del ICC es pequeiia, lo que indica una
buena precisién en la estimacién de la fiabilidad.

La suma EK2 se incluy6, como puntuacién total,

en este estudio, porque se considerd, en la cons-

25 truccién de la escala en su versién original, como

------------------------------------- Media- 1 GANE un valor relevante a la hora de valorar la capacidad

10 16 20 25 30 35 4 4 5 5 o6 6 70 funcional de la persona afecta de AME y DMD. En

Media de los dos valores la tabla I1I se pueden observar la media (e IC 95%) y

desviacién estdndar de la suma EK2 para cada una

de las observaciones. La escala ha mostrado una

consistencia interna excelente con un valor de a de

Tabla lll. Suma de la Egen Klassifikation 2. Cronbach de 0,996. Los coeficientes de fiabilidad

fueron de 0,993 para la concordancia intraobserva-

Minimo Méximo Media Desviacidn estandar dor y de 0,988 para la interobservador, indicadores

que se muestran en los gréficos de Bland y Altman

representados en las figuras 1y 2, respectivamente.

Observador A4 9 6 31,69 14,49 En ambos casos, el IC 95% indic6 una buena preci-
si6n en la estimacién de estos valores (Tabla IV).

Diferencia de los dos valores

Observador A 9 65 31,85 14,56

Observador B 9 64 31,00 13,76

Discusion
Otra caracteristica que se valora es el tiempo que
tardan en completar una comida respecto al queem-  Los resultados de este estudio muestran una exce-
plean los familiares que les acompanan. El 53,8% lente fiabilidad en todos los items, excepto en uno
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en el que la fiabilidad es buena, para la aplicacién
de la escala EK2, resultados similares si se compa-
ran los resultados obtenidos en la validacién de la
versi6n original de la escala con los obtenidos en el
estudio de fiabilidad de la escala en la versién espa-
fiola. Destacan los resultados del valor de la suma
EK2, que obtiene un indice de fiabilidad intra e in-
terobservador excelente, de 0,993 y 0,988, respecti-
vamente. Esto es importante porque globaliza el
resultado final y aporta la informacién principal de
la escala, que es valorar el grado de discapacidad
de la persona evaluada. Teniendo en cuenta que la
escala EK se disefi6 para ayudar en la clinica y en
la toma de decisiones, y poder utilizarse en un equi-
po multidisciplinario, la nueva escala EK2 mantie-
ne estas propiedades de que puede ser aplicada por
cualquier profesional sanitario con o sin experien-
cia en el trato de pacientes con AME y DMD. En
este estudio, inicamente se llevé a cabo con dos fi-
sioterapeutas con experiencia en el manejo de estas
escalas.

Por otro lado, la EK2 es mds sensible a los cam-
bios en la personas afectas de AME, ya que en esta
patologia, los cambios son més lentos que en la
DMD y la nueva escala es capaz de apreciarlos con
mayor sensibilidad.

Ademds, al tener items que valoran la actividad
funcional de los miembros superiores, se ha utiliza-
do, como se ha dicho anteriormente, para evaluar la
funcién del brazo y de la mano en todas las etapas
de la evolucién de la AME de tipo IL.

En cuanto a los resultados de la escala en sus di-
ferentes items, llama especialmente la atencién la
autoapreciacién del estado de salud: una gran ma-
yoria responde que no tiene ningin problema de
salud y que se encuentra bien. A veces, esta auto-
apreciacién difiere de la apreciacién que tienen los
profesionales de la salud o incluso los mismos fami-
liares, por lo que hay preguntas que son muy perso-
nales y sélo se pueden obtener con la colaboracién
de la persona en situacién de discapacidad. La ven-
taja que tiene el cuestionario es que puede medir lo
que habitualmente puede hacer y no necesariamen-
te lo que haga en el momento de la evaluacién, y
también datos que pueden ser confirmados por su
cuidador, como en el caso del item que define la ca-
pacidad para girarse en la cama. En este estudio se
observa que los cuidadores tienen problemas en la
calidad de vida debido a los continuos cuidados que
requieren las personas afectas. Esta afirmacién co-
incide con estudios realizados en otras patologias,
como es el caso de la pardlisis cerebral y el Study of
Participation of Children with Cerebral Palsy Living
in Europe [21].
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Tabla IV. [ndice de correlacion interclase e intraclase y suma total de la Egen Kiassifikation 2 (EK2).

Interclase
Icc 1C95% Icc
ftem1 0,969 0,941-0,983 1,000
ftem 2 0,929 0,869-0,962 0,954
ftem 3 0,920 0,985-0,996 1,000
ftem 4 0,972 0,948-0,985 1,000
ftem s 0,888 0,796-0,939 0,912
ftem 6 0,918 0,848-0,956 0,905
ftem 7 0,9m 0,836-0,952 0,935
ftem 8 0,920 0,852-0,957 0,942
ftem 9 0,693 0,487-0,827 0,930
ftem 10 0,887 0,795-0,939 0,974
ftemm 0,887 0,795-0,939 0,938
ftem 12 0,968 0,941-0,983 0,980
ftem 13 1,000 1,000-1,000 1,000
ftem 14 0,940 0,889-0,968 0,877
ftem 15 0,934 0,878-0,965 0,932
ftem16 0,929 0,869-0,962 0,963
ftem 17 0,959 0,924-0,978 0,959
Suma de la EK 0,988 0,978-0,994 0,993

Intraclase

1C95%

1,0001,000

0,913-0,975

1,000-1,000

1,000-1,000

0,839-0,953

0,826-0,949

0,879-0,965

0,892-0,969

0,870-0,963

0,950-0,986

0,884-0,967

0,961-0,989

1,000-1,000

0,778-0,934

0,874-0,964

0,930-0,980

0,924-0,978

0,986-0,996

1C 95%: intervalo de confianza al 95% del ICC; ICC: coeficiente de correlacion interclase e intraclase.

El uso de la grabacién fue necesario para la reco-
leccién de los datos de la escala, debido a los pro-
blemas de movilidad de los pacientes, que pueden
llevar al abandono final del estudio. En la validacién
de la escala original también se realizé con graba-
cién de las respuestas por el mismo motivo. Esta
también fue 1til para la estandarizacién de la califi-
caci6n de la escala por los dos evaluadores.

En conclusidn, la versién espaiiola de la escala EK2
es un instrumento valido y fiable para la poblacién
espaiiola como medicién de la capacidad funcional
en pacientes con AME y DMD que estén en silla de
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Functional assessment for people unable to walk due to spinal muscular atrophy and Duchenne muscular
dystrophy. Translation and validation of the Egen Klassifikation 2 scale for the Spanish population

Introduction. The Egen Klassifikation 2 Scale (EK2), expansion of the EK scale, assesses the functional capacity of people
with spinal muscular atrophy (SMA) and Duchenne muscular dystrophy (DMD) that are in wheelchair phase. This version is
more specific for SMA than its EK predecessor.

Aim. To examine the validity and reliability of the Spanish version of the scale as a tool for measuring the functional
capacity in patients with DMD and SMA who are in wheelchairs.

Patients and methods. First, a translation-back-translation into Spanish of the English version of the EK2 was performed;
later, we studied the reliability of the translated version. For this, 39 patients, aged between 4 and 60, who were evaluated
by two observers, were recruited. To evaluate the intra-observer consistency, two assessments by the same observer were
performed, and the inter-observer third assessment was performed by a second observer.

Results. The obtained values based on the total score of the scale items (sum EK2) reflect excellent intra- and inter-observer
reliability, 0.993 and 0.988 respectively. Also, for each of the items, reliability was excellent except for one item in which
it was good.

Conclusions. The Spanish version of the EK2 scale is a valid and reliable instrument for the Spanish population as a tool for
measuring the functional capacity in patients with SMA and DMD who are in wheelchairs.

Key words. Duchenne muscular dystrophy. EK2 scale. Functional capacity. Spinal muscular atrophy. Translation. Validation.
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Traduccion y validacion de la escala Individualized Neuromuscular Quality of
Life Questionnaire (INQoL) para la poblaciéon espanola: evaluacién de la
Calidad de Vida para personas afectas de Enfermedades neuromusculares.
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INTRODUCION

Las enfermedades neuromusculares son un conjunto de alteraciones que afectan
a alguno de los componentes que forman parte de sistema neuromuscular: asta
anterior de la medula, nervios periféricos, placa motora y musculo. Debido a la
incidencia y prevalencia relativamente bajas, son consideradas como
enfermedades raras (2,3), asi mismo son patologias cronicas, degenerativas e
invalidantes, que se caracterizan por comienzo precoz, dolores y sobre todo pérdida
de la autonomia debido al desarrollo de déficit motor, sensorial o intelectual en

algun caso (2).

Durante mucho tiempo y hasta los anos 80, se conocian muy pocas cosas en
relacion a las enfermedades neuromusculares y la linea mas o menos comun en
todo el mundo, era simplemente de observacion de su evolucion y de poca
actuacion terapéutica ya que se desconocia la etiologia y el porqué de las lesiones
tan graves que se producian y en la mayoria de los casos con una evolucion que

irremediablemente acababa con la muerte del paciente.

Posteriormente ha ido cambiando esta apreciacion debido a los mayores
conocimientos de la etiologia, a los cuidados que se les ha dispensado, a los
avances de la medicina, la cirugia y sobre todo la rehabilitacién que ha hecho que
las personas con estas patologias puedan disfrutar de unos mejores cuidados y de

una mayor calidad de vida.

Existen un gran numero de enfermedades neuromusculares con caracteristicas
propias y evolucion diferente a lo largo de la vida de la persona afectada, pero una
de la caracteristica principal y comun en casi todas ellas en la evolucién hacia
perdida de la capacidad funcional debido a la disminucion de la fuerza muscular.
Consiguientemente son personas que ven disminuida su participacion en la
sociedad, en las actividades de la vida diaria, en algunos casos, la mayoria de ellos
tienen grandes dificultades para realizar las tareas propias de su edad o en el mejor
de los casos estas tareas o participacion es muy limitada por lo que se ve afectada
en gran medida su calidad de vida y mas concretamente la calidad de vida en la
salud ya que también se va afectada de forma importante la calidad de vida de las
personas que estan a su alrededor, cuidadores principales, y que pasan muchas
horas al dia a su lado llevando a cabo la tarea de cuidador. En algunos casos estos
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cuidadores son los padres de los nifios afectados de ENM, después en la edad
adulta pueden ser los padres aun o cuidadores profesionales o familiares, esposa,

hermanos etc... quienes se ocupan y cuidan a las personas afectas.

La calidad de vida se experimenta cuando las necesidades de una persona se ven
satisfechas y cuando se tiene la oportunidad de mejorar en las areas vitales mas

importantes.

La calidad de vida esta estrechamente relacionada con la salud. La buena salud es
un indicador universal de calidad de vida, por ello, la percepciéon de una buena
calidad de vida es muy probable que se dé en personas saludables.

Por otra parte, el concepto de calidad de vida relacionada con la salud agrupa
elementos que forman parte del individuo, asi como aquellos que, externos al
individuo, interaccionan con él (familiares, amigos, cuidadores etc.) y pueden llegar

a cambiar su estado de salud (100).

Por tanto, evaluar la calidad de vida relacionada con la salud supone atribuir igual
importancia a la observaciéon de la enfermedad hecha por el clinico, a la percepcion
del paciente acerca de su padecimiento y a la percepcion familiar y/o cuidador/es

del impacto que la situacion de cuidados implica.

Durante estos ultimos tiempos se ha llegado a un consenso en diferentes aspectos
de la atencién de las personas con estas patologias, que incluye el abordaje de
problemas respiratorios, la alimentacion, el manejo de fisioterapia, y otros muchos
aspectos de la intervencion que han sido asumidos y aplicados en muchos Centros.
Este es un requisito esencial para poder comparar datos de diferentes poblaciones
en diferentes paises que ya han comenzado la dificil tarea de armonizar las
diferentes normas de atencion y de medidas de los resultados asi como la
metodologia para mejorar los criterios de valoracion entre los centros de diferentes
paises (101,102).

Por otro lado, aunque se estan consiguiendo avances en protocolos de
tratamientos, en Escalas de Valoraciéon etc... hay muy pocos estudios a nivel
internacional y ninguno a nivel de la Poblaciéon Espanola en cuanto a la Calidad
de Vida de las personas afectas de enfermedades neuromusculares asi como de
sus cuidadores, por lo que es importante el validar instrumentos de medida validos
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y fiables en la Poblacién Espaniola, para, evaluar la Calidad de Vida de las personas
afectas de este tipo de patologias y también de sus cuidadores principales.

En las personas con Enfermedades Neuromusculares, a medida que aumenta la
debilidad muscular o en general que progresa la enfermedad, la realizacion de las
actividades de la vida diaria, se vuelve mas limitada. Pequenos cambios en
cualquiera de los componentes que quedan afectados por la enfermedad, como es
la fuerza muscular, deformidades articulares, disminucion de la resistencia etc...
pueden tener unos efectos desproporcionados en la funcién y en la realizacién de

las tareas de la vida diaria.

Ademas, esta incapacidad progresiva, hace que merme su estado de salud y por
la tanto se vea influenciada la Calidad de Vida de las personas afectas de estas

patologias.

En el afno 2007 el Dr. Vincent creo en Inglaterra la Escala Individualized
Neuromuscular Quality of Life Questionnaire (INQoL), fue validada respecto a la
validez y contenido, asi como a su fiabilidad para valorar la Calidad de Vida de las
personas afectas de enfermedades neuromusculares. Es un cuestionario

autoadministrable que consta de 45 preguntas, divididas en 10 secciones:

- Cuatro de ellas se centran en el impacto de la enfermedad a nivel muscular

1. Debilidad muscular, 2. Rigidez muscular, 3. Dolor y 4. Cansancio/Fatiga.

- Cinco secciones se centran en el impacto de la enfermedad en areas
particulares de la vida 5. Cosas que haces, 6. Independencia, 7. Relaciones

personales, 8. ; Como me siento? y 9. Apariencia.

- La décima vy ultima seccion hace referencia al tratamiento y sus efectos.

Las respuestas son tipo Likert con 7 respuestas.

El resultado final de la valoracion de la escala se presenta como un porcentaje del
maximo impacto. Por lo tanto, un porcentaje mas alto indica mayor impacto. La
percepcion del efecto que tiene el tratamiento sobre el paciente esta representada
por dos anotaciones, lo que refleja el equilibrio entre los efectos positivos vy

negativos del tratamiento, ahora y en el futuro. Las puntuaciones se pueden
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presentar por secciones creando un perfil 0 una puntuacion total que representara

la calidad de vida general (Anexo 5).

El objetivo de este estudio fue traducir y validar la escala Individualized
Neuromuscular Quality of Life Questionnaire (INQoL) para la Poblacion Espaniola,
como instrumento de medicion de la calidad de vida en personas adultas con

enfermedades neuromusculares.
Material y Métodos

La metodologia de este trabajo sigue los parametros psicométricos de validacién y
fiabilidad de escalas de medicion. En primer lugar, se pidio autorizacién al autor de
la escala quien indico que lo derechos habia que gestionarlos a través de la
Empresa Mapi Research Trust (www.mapi trust.org) con la que se contacto y se
expreso el deseo de validar dicha escala en la poblacion espanola. La empresa dio
su conformidad y se firmoé un acuerdo para validar dicha escala, la enviaron en su
idioma original, inglés, por lo que el primer paso en el proceso de validacion fue
realizar dos traducciones del original, al espafol, por dos traductores diferentes, de
estas dos traducciones se obtuvo una unica version. Posteriormente se realizé
una reunion con 7 expertos en el manejo de personas con Enfermedades
Neuromusculares para obtener y consensuar una traduccion definitiva. En dicha
reunion se consensuo también el proponer un cambio en la valoracion de cada uno
de los items. La escala en su versién original contempla 7 respuestas tipo Likert y
los expertos propusieron que en lugar de 7 respuestas fuesen 6, eliminando una de
ellas ya que 2 las respuestas de la zona media eran muy dificiles de diferenciar y

se propuso para cada uno de los items una respuesta tipo Likert con 6 valores.

Esto supone un cambio en la escala, lo cual se comunico a la Empresa Mapi

Research Trust, argumentando dicho cambio con el siguiente mensaje:

“En la reunion de expertos se consensud que en la traducciéon al espafol no era
muy clara la forma de responder y habia alguna respuesta que se podia
confundircon otra y que no habia una diferencia significativa entre las respuestas,
se propuso cambiar a una Escala tipo Likert de 6 respuestas en la que los valores
medios de la Escala de 7 se fusionaban en una sola y ofrecia una mejor

comprension. Este cambio se justificé con las impresiones de 5 personas que
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opinaban al respeto y con la presentacion de dos articulos publicados en el que
aparece este problema, Uno era. A catalog of biases in questionnaires” de Choi BC,
Pak AW (103) y el otro articulo, “Comparacion de las escalas de Likert y Vigesimal
para la evaluacion de satisfaccién de atencion en un hospital del Perd” (104). En
las escalas tipo Likert con 7 0 mas respuestas, la persona que responde le resulta
muy dificil distinguir entre los valores medios de estas respuestas, por lo que elige
una u otra de forma aleatoria, por ello estd mas indicado hacer escalas Likert con
menos respuestas donde los encuestados puedan definir mejor su respuesta. Por
ello la version que se consensuo tiene 6 respuestas tipo Likert y se propone el
cambio en la Escala.”

La respuesta de la Empresa Mapi Research Trust, fue positiva al cambio por lo que
se he comenzado a trabajar en la siguiente fase de validacion de la escala con este

cambio.

Una vez obtenida dicha versién definitiva se realizaron dos retro-traducciones, por
otros dos traductores diferentes, del espafiol al idioma original, el inglés, al idioma
original, hasta obtener una unica y se envi6 al autor de la Escala para que dé su
aprobacion. La respuesta del autor fue también positiva por lo que se pasé a la

segunda parte de la validacion de la escala para probar la fiabilidad de la misma.
Poblacion.

La Poblacion a quien va dirigida el estudio es: personas afectas de Enfermedades

Neuromusculares en Espana adultas a partir de 18 anos.

En primer lugar se contacté con diversas Asociaciones de personas afectas de
enfermedades neuromusculares como Asociacion Fundame (Fundacién Atrofia
Muscular Espinal), AEPEF (Asociacion Espafola de Paraparesia Espastica
Familiar), BENE (Bizkaiko Eritasun Neuromuscularren Elkartea), ASEM (Asociacion
Espanola de Enfermedades Neuromusculares) y otras asociaciones de indole local
a las que se les informé del estudio que se queria llevar a cabo y se propuso la
colaboracion en el mismo, haciendo difusion del mismo. Quienes comunicaron su

intencion de colaborar con el estudio de validacion.
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También se les comunico a las personas adultas que habian tenido relacion con el
Hospital San Juan de Dios de Barcelona en edad pediatrica y que en la actualidad

cumplian con el criterio de ser mayores de 18 anos.

El muestreo fue por voluntarios se pidio la participacion en la validacion de la Escala
a personas adultas, mayores de 18 afos y afectos de enfermedades

neuromusculares.

El reclutamiento se hizo en primer lugar con las personas que venian al Hospital
Sant Joan de Déu, de Barcelona y con visita en el Servicio de Rehabilitacion y/o
en el Servicio de Neurologia Desde alli se les indico que se pusiesen en contacto
con el investigador principal ubicado en el Servicio de Rehabilitacion. Se les informé
del Proyecto a través del Documento de Informacion y decidian si participaban o
no. Después de firmar el consentimiento Informado, se les pasé el Cuestionario
auto-administrado (Escala INQoL) El tiempo empleado en pasar la Escala es de
aproximadamente unos minutos. Si no podian esperarse, se les entregaban los

cuestionarios para que los envien contestados por correo postal.

Debido a los problemas de desplazamiento de las personas afectas de estas
patologias, las respuestas a la escala INQoL se realizd, en algunos casos en la
visita de control al Hospital, en otros a través de encuesta via telematica. Para ello
se cred una aplicacion a través de internet a través de la cual, las personas que
querian participar en el estudio podian acceder a un enlace en el que podian
responder via internet a las peguntas que planteaba el cuestionario, ademas de
tener el documento de informacion al paciente, el consentimiento informado etc...
al final de las respuestas y de haber cumplimentado la encuesta, se enviaba al
investigador principal, a una base de datos confidencial para poder recoger estas
respuestas y posteriormente analizar los resultados. Esto ha hecho que las
personas con este tipo de patologias, puedan responder desde casa y se eviten
problemas de desplazamiento que son muy importantes.

Entre 4 y 6 semanas posteriores a la primera observacion se volvio a enviar el
cuestionario INQoL a las personas que habia respondido la primera vez para poder

realizar un retest del primer test.

Criterios de Inclusién y exclusion
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Los criterios de inclusion son: haber sido diagnosticados de una Enfermedad

Neuromuscular con criterios clinicos y genéticos.

Personas que durante la evolucion de la enfermedad hayan sufrido intervenciones
quirurgicas de diferente indole, como tenotomias en las extremidades,
alargamientos musculotendinosos, intervenciones de correccidon de las posibles

escoliosis, etc...

También se incluiran en el estudio a personas con enfermedades neuromusculares
y que utilizan en el momento de la valoracion, ortesis largas de bajo peso o callipers
para su ambulacién por interiores, y/o que utilicen silla de ruedas en grandes

desplazamientos.

Se excluiran del estudio a aquellas personas con una incapacidad psiquica que

impida entender y cumplimentar el cuestionario.

Antes de pasar a responder las escalas, se informo a los participantes en el estudio
con el documento de informacion al paciente (Anexo 9), se pidid la firma del
Consentimiento Informado (Anexo 9) para aceptar su participacién en Proyecto de
Validacion de la Escala y su participacion en el Estudio de la Calidad de Vida en las

personas afectas de patologia neuromuscular.
Tamano de la muestra

Para el calculo del tamafio de muestra para la fase de Validacién y analisis de
fiabilidad, se ha utilizado las formulas desarrolladas por Zou et al., en 2012 (99)
fijando una po= 0,850, con un limite inferior de p1=0,750 para un nivel de
significaciéon de a=0,05 y una potencia de 1-=0,80, obteniendo un tamafo de
muestra necesario de 80 individuos Se corrigié teniendo en cuenta la incidencia de
las patologias evaluadas, descritas en la introduccion, el numero de individuos

necesarios fue de 50 individuos.
Variables del estudio

Se han recogido variables socio-demograficas de edad, sexo, patologia, y ademas
todas las variables que se desprenden de cada uno de los items de la escala
INQoL.
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Analisis estadistico

El tratamiento de los datos se realiz6 con el programa SPSS v. 21.0. Se ha llevado
a cabo un estudio de Concordancia intra-observador utilizando la técnica de test-
retest calculando el indice de concordancia intraobservador (ICC) asi como el
intervalo de confianza (IC) al 95%. Los cuestionarios se pasaron dos veces a cada
paciente, con una distancia de 4 a 6 semanas. Ya que son enfermedades con una
evolucion lenta se considera que durante este tiempo no hay cambios en la Salud

que alteren la Calidad de Vida de los afectados.

Se ha calculado los valores de cada una de las subescalas en tanto por ciento, tal
y como indica el autor de la version original y la desviacidn tipica en cada una de
las observaciones. Y se ha calculado el alfa de Cronbach de cada una de las

subescalas.

Esta investigacion fue aprobada por el comité ético de investigacion clinica de la
Fundacié Sant Joan de Déu de Barcelona el 30 de enero de 2014. Todos los

participantes del estudio leyeron y firmaron el consentimiento informado (Anexo10).
Resultados

Los 50 participantes incluidos en el estudio procedian de distintas comunidades
auténomas del territorio espafol. De los sujetos que conformaron la muestra, 28
eran hombres y 22 mujeres, con una media de edad de 38,28 + 15,3 afios y con
edades comprendidas entre los 19 y 67 afos. Las patologias que presentaban de
forma mayoritaria paraparesia espastica familiar, atrofia muscular espinal en los
tipos Il y Ill, distrofia muscular de Duchenne, distrofia muscular de cinturas y otras
de forma mas minoritaria como Charcot-Marie-Tooth, distrofia muscular de Becker

y distrofia muscular congénita.

Observacion 1 Observacion 2
Debilidad 53,84 (21,45) 52,71 (23,42)
Rigidez 41,58 (24,12) 39,21 (21,89)
Dolor 33,12 (21,97) 28,42 (20,69)
Fatiga 45,65 (21,99) 42,98 (21,91)
Actividad 46,04 (21,82) 48,15 (21,80)
Independencia 51,89 (25,24) 54,40 (24,00)
Social 22,32 (16,31) 21,92 (17,29)
Emocional 28,50 (10,09) 26,18 (16,76)
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Apariencia 39,13 (21,31) 36,67 (22,37)
Tratamiento percibido -17,03 (11,92) -16,27 (14,55)
Tratamiento esperado 1,67 (2,95) 1,11 (6,85)

Calidad de Vida 37,54 (14,54) 38,36 (15,26)

Tabla 2: Medias y desviacion estandar en las dos observaciones

Los resultados obtenidos estan expresados en tantos por ciento ya tal y como indica
el autor de la escala a mayor puntuacién, mayor impacto. Los resultados obtenidos

se muestran en la tabla 2.

El conjunto de personas de la muestra respondié que la debilidad es una de los
problemas importantes en cuanto la sintomatologia de las ENM y, con una media
superior al 50% en las dos mediciones, indicaron que esta caracteristica influye de
forma considerable en sus actividades diarias y que tiene un impacto importante en

su vida.

La rigidez muscular de las personas de la muestra estuvo entre 41,58 % y 39,21 %.
Esta caracteristica se da en algunas enfermedades y no es general en la patologia
neuromuscular. En la muestra de este estudio hay un grupo de personas con con
paraparesia espastica familiar, y una de las caracteristicas en esta patologia es la

espasticidad de ahi aparace un porcentaje medio alto.

El dolor esta presente, aproximadamente, en un 30% de las personas de la
muestra, no causa demasiados problemas y refieren que tienen algo de dolor, que
causa algunas dificultades en su vida y que estas dificultades son relativamente
importantes. Es un valor que hay que tener en cuenta ya que las personas adultas
con patologia neuromuscular peuden presentar dolor debido a las contracturas que

pueden aparecer.

Cuando se trata de valorar el factor fatiga, que esta entre un 45,65 % y un 42,98%,
las personas de la muestra refieren que esta bastante presente en su vida y que
les causa bastantes dificultades en sus actividades siendo importantes para ellos

estas dificultades.

Estas cuatro caracteristicas son muy relevantes ya que definen las caracteristicas
fisicas mas importantes de las personas de la muestra que coinciden con las

caracteristicas generales de las personas con enfermedad neuromuscular.
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Cuando se trata del aspecto de la actividad, que presenta un valor entre un 46% vy
un 48%, las personas de la muestra refieren que influye bastante o de forma
considerable en la habilidad para hacer actividades rutinarias de la vida diaria, asi

como las actividades de ocio o laborales.

En cuanto al aspecto de la independencia refieren que necesitan bastantes o
considerables ayudas y que el nivel de independencia no es el deseado e incluso
puede llegar a ser malo, y que el efecto que tiene en su vida es bastante importante.
Estos valores estan recogidos en la tabla 2 con un valor de aproximadamente un
53%.

El tema de relacién con otras personas de su entorno es algo que también viene
reflejado en este estudio, es donde se reflejan unos datos mas bajos, por lo que el
impacto en la vida de las personas de la muestra es menor, refieren que no tienen
dificultades de relacion con la pareja, con otros miembros de la familia, con
amistades u otras personas. Por lo tanto, las relaciones con estas personas son,
en la mayoria de los casos, tal y como quisieran que fuesen, y que estos problemas,
si es que existen en pequefa medida, no tienen efecto en su vida. Los valores que

reflejan en la tabla son de aproximadamente un 22%.

Los problemas emocionales en cuanto a sentimientos que experimentan debido a
su condicién de persona afectada de enfermedad neuromuscular, tampoco influyen
de forma muy negativa. A veces, segun dicen, se pueden sentir algo preocupados
0 ansiosos algo deprimidos y con baja autoestima, pero como manifiestan solo a
veces. Los valores que expresan el impacto que tiene el factor emocional en su
vida estan entre un 28,50% y un 26,18%. Esto hace que emocionalmente se sientan
con una condicion buena, pero no exactamente como quisieran, y esto causa un

efecto algo importante en su estado emocional.

En el apartado de como influye la apariencia que muestran delante de las demas
personas, ya que deben utilizar bastones, o sillas de ruedas o una forma de caminar
caracteristica etc. dicen que esta condicién afecta algo o bastante, y que es
aceptable, pero no como les gustaria que fuese. Esto tiene un efecto algo o
bastante importante para ellos. Los valores de la escala estan entre un 39,13% y
un 36,67%. El aspecto del tratamiento que estan recibiendo en general, como es
tratamiento de fisioterapia, medicacion etc. son los valores mas bajos de la
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apreciacion de su estado, ya que son conscientes del tipo de enfermedad que
padecen y que, aunque producen algunos beneficios en su estado no los

consideran como importantes.

En el ultimo apartado, donde se valora la calidad de vida, los encuestados
muestran unos valores de entre un 37,54% y 38,36%, que se puede definir como
un indice bajo del perfil de la muestra y que da una idea cercana a la situacion de

las personas con enfermedades neuromusculares.

En la siguiente tabla se presentan los resultados de la fiabilidad de la escala

ICC IC 95%
Debilidad 0,994 [0,895, 0,970]
Rigidez 0,900 [0,796, 0,951]
Dolor 0,716 [0,301, 0,885]
Fatiga 0,846 [0,697, 0,921]
Actividad 0,944 [0,897, 0,970]
Independencia 0,952 [0,911, 0,974]
Relaciones Sociales 0,925 [0,859, 0,961]
Aspecto Emocional 0,826 [0,674, 0,907]
Apariencia 0,669 [0,374, 0,825]
Tratamiento percibido 0,742 [0,364, 0,895]
Tratamiento esperado 0,535 [-0,385, 0,844]
Calidad de Vida 0,928 [0,867, 0,961]

Tabla 3: ICC de las subescalas e IC al 95%

En cuanto a los resultados del analisis de fiabilidad de la version espafiola de la
escala INQoL realizado con la poblacién anteriormente descrita, se observa que
los resultados en la ICC intraobservador de las subescalas muestra una fiabilidad
de:

- Excelente en 7 de las 10 dimensiones, (Debilidad, Rigidez, Fatiga,
Actividad, Independencia, Relaciones Sociales y Aspecto emocional)

- Bueno en 3 de las dimensiones (Dolor, Apariencia y Tratamiento)

Segun los criterios de Fleiss et al en 2004(105).
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La valoracién de la Calidad de Vida también tiene fiabilidad de excelente y con
una amplitud del IC 95% muy pequeia, valores que indican una excelente

precision y un valor excelente en la fiabilidad de la escala traducida.

Alfa de Cronbach
Debilidad 0,905
Rigidez 0,908
Dolor 0,871
Fatiga 0,916
Actividad 0,712
Independencia 0,818
Social 0,860
Emocional 0,826
Apariencia 0,664
Tratamiento percibido 0,742
Tratamiento esperado 0,535
Calidad de Vida 0,928

Tabla 4: Alfa de Cronbach de cada una de las subescalas y de calidad de vida

El analisis del alfa de Crornbach para las subescalas de la INQoL tiene un valor de
excelente por encima de 0,818, en 7 de ellas, asi como en la valoracién de la
Calidad de Vida.

Un valor de buena en tres de las subescalas y de moderada en el item del

tratamiento esperado.
Discusion
En primer lugar, destacar que en la validacion de la escala han participado personas

afectas de diferentes enfermedades neuromusculares.

Los resultados de este estudio muestran una alta fiabilidad en todas las subescalas
y que son resultados similares si se comparan con los resultados obtenidos en la
validacion de la version original de la escala asi como en las validaciones en otras

poblaciones, Italia, Serbia Estados Unidos y Holanda (87, 89,90).

En el caso de la validacion en la poblacion holandesa no se realizé un test-retest
de la escala, realizaron una traduccion retrotraduccion al idioma holandés, por lo

que valoraron el alfa de Cronbach que fue superior al 0,70 en todas las subescalas.
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Este valor es muy similar a las validaciones de la escala en los otros idiomas y

poblaciones.

Es importante destacar que el valor Calidad de Vida, que globaliza el resultado final
de la escala INQoL, tiene un indice de fiabilidad excelente en el presente estudio,
y es aquel valor que representa el grado de calidad de vida en la salud de las

personas de la muestra.

Destacan aquellos items que tienen que ver con las caracteristicas generales de la
patologia neuromuscular y propia de la enfermedad (debilidad, fatiga, dolor y
rigidez) y todos los pacientes saben valorar mejor la debilidad muscular como la
caracteristica mas importante en su enfermedad. También cuando se habla de
rigidez o miotonia se sabe distinguir muy bien la diferencia con la debilidad. La
subescala que valora la fatiga esta muy bien definida y los pacientes saben definir
perfectamente ya que estan muy habituados a padecerla y necesitan en muchos
casos programarse el dia y hacer descansos a lo largo del mismo, para poder
realizar mejor las actividades cotidianas. Las personas con ENM refieren siempre
fatiga al realizar una accion por pequefia que esta sea, ya que la musculatura es
deébil y deben realizar un gran esfuerzo para llevar a cabo una accion y eso produce

una gran fatiga que hace dificil la repeticion de acciones.

Los valores obtenidos en este estudio con respecto a la fatiga en personas con
ENM, coinciden en los obtenidos en un estudio realizado por Werlauff et al. (106)
sobre la fatigabilidad en personas con AME tipo Il y con personas con miopatias
congénitas (MC) en el que refiere que las personas con AME, la fatiga se presenta
en algo mas del 10% pero en los afectados de MC se presenta en un 76 %, siendo
esta caracteristica un problema muy importante en sus relaciones con los demas,
la capacidad funcional, la fuerza muscular y como consecuencia en su calidad de

vida.

La subescala que valora el dolor, tiene un ICC bueno ya que aunque las personas
afectas de ENM, en general, no suelen referir dolor como caracteristica esencial y
por la propia patologia, si que pueden sentir dolor por posiciones prolongadas y
estaticas a lo largo del dia. Por otro lado, en un estudio llevado a cabo por Rahbek
et al. en el afo 2005 sobre caracteristicas de las personas adultas con DMD se
habla que estos dolores estan presentes en un 40% de la poblacién encuestada y
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que hay que prevenirlos desde la edad infantil, ya que si que pueden causar
problemas en la edad adulta (107).

El ICC de la subescala que valora la independencia también es alto ya que las
personas con ENM son muy dependientes de otras personas para realizar las
actividades de la vida diaria por su condicién y por lo tanto estd muy bien
especificado en la escala. Este aspecto de total dependencia esta en relacién con

las validaciones en Estados Unidos y en la escala original (86,90).

En cuanto a las relaciones sociales y el aspecto emocional el ICC es alto ya que
por regla general las personas con ENM no suelen tener problemas relacionales
con las personas que estan a su alrededor, los cuidadores en muchos casos son
las familias o los conyuges, o bien cuidadores profesionales, en la minoria de ellos.
Este aspecto difiere algo de la opinion expresada por las personas que participaron
en la validacién en Estados Unidos, quienes expresaban que, sobre todo en
relaciones con los amigos, pesaba mucho la condiciéon de discapacidad a la hora
de planear actividades juntos, ya que no podian participar en las mismas
actividades que los amigos, incluso en el aspecto familiar, han expresado

dificultades con la pareja (90).

En la subescala que se refiere al tratamiento, el ICC es algo mas bajo que en el
resto, esto podria explicarse por el hecho que se hacen preguntas sobre los efectos
positivos y negativos del tratamiento percibido y esta relacion se espera que sea
baja. Ademas, es explicable ya que se trata de personas adultas, que ya llevan
tiempo padeciendo la enfermedad, por lo que han vivido muchas experiencias y
estan sin esperanzas de curacion de la enfermedad que padecen. Esta misma
situacion, si se tratase de nifios, en los que los padres estan muy implicados en
encontrar soluciones para la cura de sus hijos, sobre todo en la actualidad,
seguramente seria muy diferente ya que hay gran esperanza en el tratamiento
esperado. En la validacion de la escala en la poblacion Serbia, y en la version

italiana obtienen los mismos resultados con un ICC similar (91).

Otro aspecto a destacar es que, si se tiene en cuenta solo las subescalas que
valoran la Actividad, la Independencia, Social, Emocional y la apariencia, se puede

afirmar que la Actividad y la Independencia pueden afectar a la calidad de vida mas
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que los otros tres. Este aspecto también se destaca en la validacién en la version
italiana (87).

Una conclusion general es que las validaciones de la escala INQoL en las
poblaciones espanola, italiana, serbia, holandesa y americana es una escala valida
y fiable para valorar la calidad de vida en la salud de las personas adultas con
enfermedades neuromusculares. En la version americana se expresa en que la
escala es de uso apropiado pero que si que puede haber ciertos aspectos culturales
a matizar, asi que, si estas diferencias pudiesen confirmarse, podrian influir en la

interpretacion de los resultados.
Conclusiones

La escala Individualized Neuromuscular Quality of Life Questionnaire (INQoL) en
su version espafnola es un instrumento valido y fiable para valorar la calidad de
vida de las personas adultas afectas de enfermedades neuromusculares con un
ICC intraobservador de excelente en 7 de las diez subescalas y de bueno en los
tres restantes. También el item que valora la calidad de vida tiene una fiabilidad

de excelente.
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En esta publicacion se presenta un estudio observacional y longitudinal, de tres
afios de seguimiento de la capacidad funcinal de personas afectas de atrofia
muscular espinal o distrofia muscular de Duchenne. En el que participaron en el
estudio 19 personas de la poblacion espafiola, 8 (42,0%) eran mujeres y 11 (58,0%)
eran hombres. Las edades estaban comprendidas entre los 8 y 62 afos, con una
media de edad de 22+14 afnos. Los participantes en el estudio se valoraron en dos
ocasiones, en el momento de inclusion al estudio y a los tres afios, mediante la

escala EK.

Los resultados obtenidos expresan una disminucion de la capacidad funcional de
estas personas durante este periodo de tiempo, con una diferencia significativa en
la suma total de la escala (p= 0,003). El item en el que se constatan mas diferencias
entre las dos valoraciones és el que valora la capacidad de mover las manos y el

que valora la capacidad de toser y expulsar las secreciones.
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espinal o distrofia muscular de Duchenne de la poblacion
espaiola: estudio longitudinal de tres aiios

Joaquin Fagoaga, Montserrat Girabent-Farrés, Caritat Bagur-Calafat, Birgit F. Steffensen

Introduccién. La atrofia muscular espinal (AME) y la distrofia muscular de Duchenne (DMD) son dos enfermedades neuro-
musculares que evolucionan con pérdida progresiva de la fuerza muscular y, en consecuencia, pérdida de la capacidad fun-
cional. La valoracién con escalas de medicion permite conocer mejor y cuantificar esta involucién, asf como tomar decisiones
terapéuticas para anticiparse a los problemas y mejorar la calidad de vida de las personas afectas de estas patologias.

Objetivo. Estudiar los cambios de la capacidad funcional de un grupo de pacientes con AME y DMD en un periodo de tres afios.

Pacientes y métodos. Diecinueve personas de la poblacién espafiola afectas de AME o DMD, a Ias que se valoré con la
escala Egen Klassifikation en dos ocasiones, en un periodo de tres afios.

Resultados. Los resultados obtenidos reflejan una disminucién de la capacidad funcional de estas personas durante este
periodo de tiempo, con una diferencia significativa en la suma total de la escala (p = 0,003). Todos los items de la escala
tuvieron valoraciones inferiores después de tres afios, y se llegd a la significacién estadistica en la valoracién de la capaci-

dad de mover las manos y de toser.

Conclusidn. La capacidad funcional de los pacientes con AME y DMD disminuye de forma significativa en tres afios.
Palabras clave. Atrofia muscular espinal. Capacidad funcional. Distrofia muscular de Duchenne. Escala EK.

Introduccion

La atrofia muscular espinal (AME) infantil es una
enfermedad neurodegenerativa y de trasmisién ge-
nética de forma autosémica recesiva. Se caracteriza
por una afectacién de las células del asta anterior
de la médula espinal, que ocasiona debilidad mus-
cular y atrofia en la musculatura esquelética. Se de-
finen cuatro formas de presentacién, atendiendo a
su evolucién y gravedad: tipo I o Werdnig-Hoffman;
tipo II o forma intermedia; tipo III o enfermedad de
Kugelberg-Welander; y tipo IV, enfermedad de Ken-
nedy o atrofia muscular bulboespinal. Estas formas
clinicas de presentaci6n no tienen unos limites muy
definidos, y hay formas clinicas que estédn en el li-
mite entre los tipos I y II o los tipos Il y IIL.

En Espaiia, la incidencia se considera de 1 por
10.000, y se calcula que cada afio nacen 60-80 casos
nuevos con dicha patologia. Es una enfermedad que
la padecen tanto los nifios como las nifias [1].

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es la
enfermedad neuromuscular mas comuin, se carac-
teriza por una rdpida y progresiva degeneracién
muscular, que lleva prematuramente a la pardlisis y

a la muerte. Su incidencia es de 1 por 3.500-5.000
varones nacidos vivos. Es una enfermedad genética
de herencia recesiva ligada al sexo, por lo que son
los varones los que la padecen y las mujeres pueden
ser portadoras de la enfermedad [2].

Estas enfermedades neuromusculares cursan con
un patrén predecible en cuanto a su evolucién, y se
sabe que, en la DMD, los nifios que la padecen pa-
san por un periodo de deambulacién auténoma y
van perdiendo esta capacidad de marcha a medida
que avanza la enfermedad. Muchos de ellos, a los
10-12 afios, ya no son capaces de deambular de for-
ma auténoma y necesitan una silla de ruedas para
desplazarse, en la que pasan gran parte de su vida.
Ademds, estos pacientes presentan una gran de-
pendencia de sus cuidadores principales en todas
las actividades de la vida diaria [3].

Las personas afectas de AME pasan gran parte
de su vida en silla de ruedas; inicamente en la AME
de tipo Il y IV pueden deambular durante algunos
afos, pero en la mayoria de los casos necesitan silla
de ruedas para desplazarse en exteriores [4].

El conocimiento de la historia natural de la evo-
lucién de estas enfermedades neuromusculares es
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fundamental por varias razones: por un lado, para
comprender los cambios y secuelas que se producen
alo largo del tiempo en las personas afectas de estas
patologias con el fin de poder anticiparse a su apari-
cién y para la mejora de su calidad de vida; por otro
lado, es esencial tener valoraciones para promover
ensayos clinicos que puedan tener como objetivo
evaluar la eficacia de distintos tratamientos [5,6).

Se trata de enfermedades muy incapacitantes en
las que las consultas al médico son frecuentes y re-
gulares. Se necesitan herramientas de valoracién
para poder evaluar de una forma objetiva y real su
evolucidn, tal y como se avanza en este trabajo, en
el que se ha tenido por objetivo valorar dicha evolu-
cién durante un perfodo de tres afios con la escala
Egen Kilassification (EK). La escala EK sirve para va-
lorar la capacidad funcional de personas con AME
y DMD que estén en la fase de silla de ruedas. Fue
creada por la Dra. B.F. Steffensen y validada con
respecto a su contenido y validez discriminatorias
[7] y su fiabilidad [8], y se cuenta con una versién
validada al espaiiol [9].

El objetivo del trabajo fue estudiar la evolucién a
lo largo de tres afios de la capacidad funcional me-
diante la escala de valoracién EK de sujetos con diag-
néstico de AME o DMD en fase de silla de ruedas.

Pacientes y métodos

Se trata de un estudio observacional y longitudinal,
con un seguimiento de tres afios. La poblacién del
estudio fueron personas diagnosticadas de AME o
DMD en fase de silla de ruedas.

La muestra se recluté por voluntarios entre los
nifios y jévenes que eran visitados en el Hospital
Maternoinfantil Sant Joan de Déu de Barcelona o
adultos pertenecientes a las asociaciones Funda-
cién Atrofia Muscular Espinal y Asociacién Espa-
fiola de Enfermedades Musculares.

Todos los participantes fueron valorados en dos
ocasiones, en el momento de inclusién en el estudio
y a los tres afios, mediante la escala EK. Dicha escala
consta de 10 ftems (Tabla I) [9], que definen diferen-
tes actividades que implican habilidades motoras y
definen el estado funcional de la persona. Cada ftem
tiene una escala de respuesta de tipo ordinal de 0 a 3
(valor 0, mayor capacidad para realizar la accién; y
valor 3, menor capacidad). Asf, el rango de puntua-
ci6n de la escala va de 0 a 30, de tal forma que el 0
representa el nivel més alto de autonomia o funcién
independiente y el 30 el nivel més bajo.

Cada uno de los items, del 1 al 9, hace referencia
a la ejecucién o dominio de una actividad funcional
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que realizan o pueden realizar en la silla de ruedas.
Ademis de la puntuacién en cada uno de los items
de forma individual, se considera como puntuacién
global de la funcionalidad la suma total de éstos
(suma EK). El tiempo de valoracién de la escala es
de aproximadamente 15 minutos y se realizé a tra-
vés de una conversacién-entrevista en la que la per-
sona que se iba a valorar y la persona de ayuda, pa-
dre o cuidador, eran entrevistados por el evaluador.
En el dltimo item, se le pregunta sobre su percep-
cién de su bienestar fisico. Ademds, en esta misma
entrevista se recogieron los datos sociodemogrifi-
cos y clinicos del paciente.

En cada una de las dos valoraciones (basal y a los
tres afos) se realizaron tres observaciones para ca-
da uno de los items, tomando como valor la media
de dichas observaciones.

Andlisis estadistico

El tratamiento de los datos recogidos a partir del
cuestionario, asf como de los datos sociodemogrifi-
cos, se llevé a cabo de la siguiente forma: se descri-
bieron cada uno de los items para cada observacién
y se calculé la media de las tres evaluaciones, la des-
viaci6n estdndar y su intervalo de confianza al 95%.
A continuacién se realizé una prueba de contrastes
de Wilcoxon para comparar la evolucién de cada
uno de los items y de la puntuacién total entre la
primera y segunda al cabo de los tres afios. El nivel
de significaci6n fijado fue del 5%. El andlisis se rea-
lizé con el programa estadistico SPSS v. 21.0.

Resultados

Los 19 pacientes pertenecian a 14 ciudades de nue-
ve comunidades auténomas del territorio espafiol.
De los 19 sujetos que conformaron la muestra, ocho
(42%) eran mujeresy 11 (58%) eran hombres. Las eda-
des estaban comprendidas entre los 8 y 62 arios, con
una media de edad de 22 + 14 afios. Catorce (73,68%)
estaban diagnosticados de AME de tipo Iy III, y los
cinco (26,32%) restantes, de DMD.

En cuanto a los resultados obtenidos en cada uno
de los items, cabe resaltar la diferencia significativa
que se hall6 en el item nimero 5, que se refiere a la
capacidad de mover los brazos, manos y dedos en
contra de la gravedad. Se observé una diferencia de
0,35 entre los valores obtenidos en la primera y en la
segunda evaluacién, con una p = 0,038 (Tabla II).

El otro item en el que se hallé una diferencia es-
tadisticamente significativa fue el nimero 8, que se
refiere a la forma para eliminar secreciones muco-
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Tabla I. items de la Egen Klassifikation (véase la escala completa y su puntuacién en [9]).

ftem1

ftem 2

ftem3

ftem 4

ftems
fteme
ftem7

ftem8

ftem9

ftem10

Capacidad para utilizar la silla de ruedas. ;Cémo te mueves por interiores y al aire libre?

Capacidad de transferencia desde la silla de ruedas.
¢Cémo pasas desde tu silla de ruedas a una cama?

Capacidad de de pie. ;En eres capaz de te de pie? ¢Como lo haces?

Capacidad para mantenerse en equilibrio en la silla de ruedas.
¢Puedes inclinarte hacia adelante y hacia los lados y volver a la posicién vertical?

Capacidad para mover los brazos. ;Puedes mover dedos, manos y brazos en contra de la gravedad?
Capacidad de utilizar las manos y los brazos para comer. ¢Puedes describir como comes?
Capacidad para girarse en la cama. :C6mo te giras en la cama durante la noche?

Capacidad para toser. {Cémo toses cuando tienes necesidad?

Capacidad para hablar. ¢Puedes hablar de manera que lo que dices
pueda ser entendido si te colocas en la parte de atras de una gran habitacién?

Bienestar fisico. Esto tiene que ver s6lo con la insuficiencia respiratoria

Tabla Il. Media, desviacion estandar (DE) e intervalo de confianza al 95% (IC 95%) de las medias de cada
uno de los items y de la suma total.

ftem1
ftem 2
ftem3
ftem 4
ftems
ftem6
ftem7
ftem 8
ftem9
ftem 10

Suma

Primera evaluacién Segunda evaluacién

Media (DE) 1C95% Media (DE) 1C95% ?
2,28 (0,73) 1,93-2,63 2,37(0,76) 2,00-2,74 0,605
2,23(0,7) 1,88-2,57 2,39(0,75) 2,02:2,75 0,196
1,89 (1,19) 1,32-2,47 2,6 (1,21) 1,57-2,74 omna
1,40 (1,39) 0,732,07 1,75 (1,18) 1,18-2,32 0,075
1,35 (1,19) 0,781,92 1,70 (1,04) 1,20-2,20 0,0382
1,42 (1,16) 0,86-1,98 1,61(1,13) 1,072,716 0,260
2,03 (0,90) 1,60-2,47 2,12(0,94) 1,67-2,57 0,340
1,00 (1,05) 0,491,51 1,54 (1,09) 1,022,07 0,0032
0,23 (0,69) -0,11-0,56 0,37 (0,89) -0,63-0,80 0,461
0,37 (0,89) -0,63-0,80 0,52 (0,84) 0,12-0,93 0,317
14,21(7,50) 10,59-17,83 16,60 (7,75) 12,86-20,33 0,003°

Valor estadisticamente significativo.
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sas de las vias respiratorias. Se observé una diferen-
cia entre las valoraciones de 0,54 puntos, con un va-
lor de p = 0,003 (Tabla II).

Los items que menos variaron con el tiempo fue-
ron el item numero 1, donde se valora la capacidad
de utilizar la silla de ruedas, y el item 7, o capacidad
para girarse en la cama, con una diferencia de valo-
res de 0,09 y un valor de p > 0,005.

El item suma EK o suma total de los items de la
escala obtuvo una diferencia entre las dos evalua-
ciones de 2,39 menos en la segunda evaluacién, lo
que lleva a una diferencia significativa en la valora-
ci6én global de la funcionalidad de estos pacientes
después de tres afios (p = 0,003).

Discusion

De los resultados obtenidos en este estudio cabe
destacar, en primer lugar, que ha habido cambios
estadisticamente significativos en la puntuacién en
el item 5, que se refiere a la capacidad de mover los
brazos, manos y dedos en contra de la gravedad.
Las personas con este tipo de enfermedades neuro-
musculares tienen una gran debilidad en la muscu-
latura proximal, en este caso de la musculatura de
la cintura escapular, que hace que las actividades en
las que interviene de forma importante dicha mus-
culatura sean muy dificiles de realizar. Son perso-
nas que pueden manipular y utilizar las manos has-
ta etapas muy avanzadas de la enfermedad, pero
que no pueden estabilizar y realizar movimientos
con los miembros superiores cuando se utilizan
para alcanzar objetos o levantar los brazos por en-
cima de los codos u hombros. Esta limitacién de la
capacidad funcional debida a la disminucién de la
fuerza muscular hace que necesiten ayudas de otras
personas para realizar muchas de las tareas y activi-
dades de la vida diaria tan bésicas como comer, hi-
giene personal, transferencias, etc.

Otro item que refleja un cambio estadisticamen-
te significativo es el que se refiere a la forma para
eliminar las secreciones mucosas de las vias aéreas,
y es el ftem nimero 8. También aqui, este valor estd
en relacién con lo que la autora de la escala com-
probé y demostré al respecto de que la EK tiene va-
lor predictivo en la aplicacién del tratamiento de
los problemas respiratorios, como la utilizacién de
la ventilacién nocturna o de dispositivos para ayu-
dar a eliminar secreciones de las vias respiratorias,
etc. Estos problemas de las vias aéreas son muy im-
portantes en estos pacientes, ya que algunos de ellos
pueden ser causa primaria de muerte 7). Los pacien-
tes afectos de estas patologias, a medida que evolu-
cionan, pierden fuerza en la musculatura respirato-
ria, lo que dificulta la eliminacién de las secreciones
que quedan en el aparato respiratorio en las vias
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bajas o incluso en las altas, y que los pacientes son
incapaces de eliminar por si solos. En la EK se valo-
ran las diferentes formas de ayuda para eliminar las
mucosidades, que estdn muy bien definidas.

En la puntuacién del resto de items de la escala,
éstos también aumentaron de valor, aunque sin lle-
gar a la significacién estadistica en las comparacio-
nes realizadas, lo que significa, segun el sistema de
puntuacién de la escala, que se produce un empeo-
ramiento de la capacidad funcional de las personas
de nuestro estudio al cabo de los tres afios. De he-
cho, esto lo corrobora la diferencia significativamen-
te estadistica hallada en la comparacién del valor
suma EK, que da idea de una valoracién global de la
funcionalidad del paciente (Figura). Este cambio
también lo refirié Steffensen en un articulo en el que
decia que ‘la suma EK es el valor mds importante de
todas las variables medidas para explicar la fuerza
muscular tanto en personas con AME como con
DMD’ [7]. Cuando el valor de la suma EK aumenta,
indica que la persona tiene una disminucién en su
capacidad funcional general. La suma EK puede va-
riar desde 0, que indica una mejor capacidad fun-
cional, hasta 30, que muestra una menor capacidad
funcional. En nuestro estudio, y durante la primera
evaluacién, 10 personas estaban con valores por de-
bajo de 15, considerado como un valor medio en la
escala, y con una capacidad funcional general me-
dia, y en la segunda evaluacién, al cabo de tres arios,
s6lo quedaban seis personas con valor de la suma
EK inferior a 15, con lo cual, al disminuir el nimero
de estas personas, se corrobora que la capacidad fun-
cional disminuye de forma lenta y progresiva.

En el resto de items se puede analizar la evolu-
ci6én de las medias de los valores. En el item 1, don-
de se pregunta sobre la forma de desplazamiento,
no hay grandes cambios, ya que los pacientes de
este estudio estdn en silla de ruedas eléctrica y no
tienen dificultades para conducirlas —como se ha
indicado, las personas con AME y DMD pierden la
fuerza de la musculatura de las manos en etapas
avanzadas de la enfermedad-. En cuanto a la trasfe-
rencia de pasar de la silla de ruedas a la cama, tam-
bién ha habido cambios poco significativos, ya que,
en la muestra, los pacientes ya tenfan poca autono-
mia en las trasferencias, lo que ha quedado refleja-
do en los resultados. Esta actividad queda represen-
tada en el item 2.

Cuando se valora la capacidad de utilizar las ma-
nos y los brazos para comer y se le pide al paciente
que demuestre de forma activa c6mo come y cémo
utiliza sus manos, se comprueba que este ftem, na-
mero 6, también cambia, pero con unos valores de
la media que varfan poco. Esto podria deberse a que
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Figura. Suma total de la £gen Klassifikation, media e intervalo de confianza al 95% al inicioy a los tres afios.
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la fuerza en la musculatura de las manos, la muscu-
latura distal, se mantiene activa por mds tiempo y
pierde su funcionalidad mds tardiamente; por lo tan-
to, pueden manipular con ellas, lo que es muy im-
portante, ya que pueden, incluso en etapas avanza-
das de la enfermedad, comunicarse a través de dis-
positivos electrénicos adaptados o no y guiar la silla
de ruedas, lo que les da un poco més de autonomia
y capacidad funcional y de relacién con el entorno.

En el ftem que valora la capacidad de girarse en
la cama durante la noche y la forma de llevarlo a
cabo, aunque también aqui hubo un empeoramien-
to en la media, no hubo una gran variacién, ya que
la mayoria de las personas con AME y DMD no
pueden realizar estos cambios de forma auténoma
y necesitan ayuda para realizar esta funcién ya en
etapas iniciales de la enfermedad. Incluso en eda-
des muy tempranas, ésta es una capacidad que se
pierde, el poder voltear o cambiar de posicién en el
suelo o en la cama. Esta capacidad de girarse en la
cama estd contemplada en el item 7. El hecho de no
poder cambiar de posicién durante la noche hace
que la calidad de vida de los cuidadores de las per-
sonas con estas enfermedades neuromusculares se
vea afectada, ya que tienen que, incluso por la no-
che, cambiarlos de posicién una o varias veces.

La capacidad de elevar la voz para hablar y de ser
oido y entendido correctamente por las personas
que estén a su alrededor (item 9) no present6 cam-
bios muy importantes, seguramente debido a que s6-
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lo en etapas muy avanzadas de la enfermedad pre-
sentan este problema de comunicacién, cuando co-
mienzan a tener verdaderos problemas de capaci-
dad respiratoria y sélo pueden ser entendidos por
las personas que estdn mds préximas.

El item 10, relacionado con el bienestar fisico y
la autoapreciacién de este estado de salud, cambia
muy poco, y en nuestra muestra los pacientes han
respondido de forma mayoritaria que se encuen-
tran bien sin ningiin problema de salud. Este resul-
tado concuerda con otros estudios en los que se
comprueba que la autoapreciacién del estado de sa-
Iud de las personas con patologias generalmente cré-
nicas difiere de la apreciacién que profesionales e
incluso los cuidadores de los afectados tienen de ese
estado de salud [10].

Debido a la lenta evoluci6n de las enfermedades
neuromusculares, en general, los cambios en la ac-
tividad funcional son poco valorables a corto plazo
y se valoran estos cambios en un periodo de dos
afos como minimo [11].

Como limitaciones del estudio se puede consi-
derar el bajo nimero de pacientes estudiados, pero
se deberdn realizar mds estudios similares para po-
der determinar de forma mads clara la historia natu-
ral de la evolucién de estas enfermedades neuro-
musculares.

En conclusién, la capacidad funcional de los pa-
cientes con AME y DMD disminuye de forma sig-
nificativa al cabo de tres afios en algunas actividades
funcionales, como la capacidad de mover los bra-
zos, manos y dedos en contra de la gravedad, la for-
ma para eliminar las secreciones mucosas y, sobre
todo, la suma total del valor de los items de la EK.

Bibliografia

1. Tizzano E. Atrofia espma] contribuci parael
imi p! ién y tr de la enfermedad y
parala izacién de familias. D 70/2007. Madrid:
Real Patronato sobre stcapacldad 2007
2. Scott E it SJ. N inD it
iderations in the devel ofa 1

assessment tool. Dev Med Child Neurol 2006; 48: 540-4.

3. Bushby K, Finkel R, Birnkrant D], Case LE, Clemens PR,
Cripe L, et al. Di i and of Duch
muscular dystrophy. part 1: is, and ph
and psychosocial management. Lancet Neurol 2010; 9: 77-93.

4. Wang CH, Finkel RS, Bertini ES, Schroth M, Simonds A,
Wong B, et al. Consensus statement for standard of care in
spinal muscular atrophy. ] Child Neurol 2007; 22: 1027-49.

5. Pane M, Mazzone ES, Sivo S, Sormani MP, Messina S,
D’Amico A, et al. Long term natural history data in ambulant
boys with Duchenne muscular dystrophy: 36-month changes.
PLoS One 2014; 9: €108205.

6. Bertini E, Burghes A, Bushby K, Estournet-Mathiaud B,
Finkel RS, Hughes RA, et al. 134th ENMC International
Workshop: Outcome Measures and Treatment of Spinal
Muscular Atrophy, 11-13 February 2005, Naarden, The
Netherlands. Neuromuscul Disord 2005; 15: 802-16.

7 Steﬂ’ensen B, Hyde S, Lyager S, Mattsson E. Vahdxty of Lhe EK
scale: a fi
with Duchenne muscular dysn'uphy or spinal muscular atrophy.
Physiother Res Int 2001; 6: 119-34.

8. Steffensen BF, Lyager S, Werge B, Rahbek ], Mattsson E.
Physxca.l capacxty in non-ambulatory people wn.h Duchenne

y or spinal lar atrophy: a longitudi
study. Dev Med Chxld Neurol 2002; 44: 623-32.

9: Fagoaga ], Girabent-Farrés M, Bagur-Calafat C, Febrer A,

BE. Traducci6n y validaci delaescalaEgen
Klassifikation para la p i6 fi
para personas no ambulantes afectas de distrofia muscular
de Duchenne y atrofia muscular espinal. Rev Neurol 2013;
56: 555-61.

10. Vuillerot C, Hodgkinson I, Bissery A, Schott-Pethelaz AM,
Iwaz J, Ecochard R, et al. Self—perceptlon of quality of life by

with ] Adolesc Health
2010; 46: 70-6.

11. Meilleur KG, Jain MS, Hynan LS, Shieh CY, Kim E, Waite M,
et al. Results of a two-year pilot study of clinical outcome
measures in collagen VI- and laminin alpha2-related congenital

lar dystrophies. | Disord 2015; 25: 43-54.

Evolution of functional capacity, assessed with the Egen Klassifikation scale, in the Spanish population
with spinal muscular atrophy or Duchenne muscular dystrophy. A three year longitudinal study

Introduction. Spinal muscular atrophy (SMA) and Duchenne muscular dystrophy (DMD) are two neuromuscular diseases
which evolve with a progressive loss of muscle strength and, therefore, the loss of functional capacity. The valuation
measurement scales are used to understand better and to quantify this involution as well as making treatment to
anticipate problems and improve the quality of life of people suffering from these diseases.

Aim. To study the changes in the functional capacity of a group of patients with SMA and DMD, over a period of three years.

Patients and methods. Nineteen individuals of the Spanish population affected with SMA and DMD, which were assessed
with the Egen Klassifikation scale twice, with a time interval of three years.

Results. The results show a decrease in the functional capacity of these persons during this time period, with a significant
difference in the total amount of the scale (p = 0.003). All scale items showed lower valuations after three years, reaching
statistical significance during the assessment, containing the ability to move his hands and coughing.

Conclusion. The functional capacity of patients with SMA and DMD decreases significantly within three years.
Key words. Duchenne muscular dystrophy. EK scale. Functional capacity. Spinal muscular atrophy.
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Estudio 5

Calidad de vida de los cuidadores familiares de personas con

enfermedades neuromusculares en la poblacion espaiiola.
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Resultados

En este apartado se presentan los resultados, la discusion y conclusiones del
quinto estudio descrito en el apartado de material y métodos.

Resultados

La muestra se reclutd por voluntarios entre los nifios y jovenes que eran visitados
en el Hospital Materno infantii Sant Joan de Déu de Barcelona y personas
pertenecientes a las asociaciones Fundame (Fundacién atrofia muscular espinal),
BENE (Bizkaiko Eritasun Neuromuscularren Elkartea), AEPEF (Asociacion
Espainola de Paraparesia Espastica Familiar) y ASEM (Asociacién Espafiola de
Enfermedades Musculares). Se les paso el cuestionario y se recogieron las
respuestas con los siguientes resultados preliminares, descritos en las siguientes
tablas y graficas. Las respuestas estan divididas en dos partes la primera con los
“Cuidados que presta el cuidador “, con 35 items; y la segunda con “Repercusiones
del cuidar en el cuidador”, con 30 items.

La muestra final fue compuesta por 130 cuidadores familiares que contestaron
adecuadamente a la escala ICUB97-R sobre su percepcion de la calidad de vida.
De estos 20 (el 18,3 %) son hombres y 110 (el 81,7%) mujeres con una edad media
de 45,44 + 10,64. Las personas cuidadas son 78 hombres (61%) y 52 mujeres
(39%) y la edad de las personas cuidadas es de 17 £ 13,09 afos de los hombres y

de 22 £19,95 de las mujeres.

Se han analizado los datos obtenidos en base al numero de respuestas totales que
se han marcado en cada una de las preguntas y no al numero de sujetos que han
respondido a cada pregunta y los porcentajes estan en base al numero de veces
que se ha marcado una respuesta en concreto. Este estudio es preliminar y se
desarrollara en un futuro para conocer mejor el perfil del cuidador y la calidad de
vida de los cuidadores familiares de las personas con enfremedades

neuromusculares en la poblacién espariola.
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Las caracteristicas de las personas cuidadas en cuanto a su autonomia en el

desplazamiento fueron:

La persona cuidada | Pequefios | Adultos | Todos
Camina sola 24.21% | 14,29% | 21,54%
Usa silla de ruedas eléctrica 51,58% | 51,43% | 51,54%
Usa silla de ruedas manual 14,74% | 14,29% | 14,62%
Camina con ayuda 4.21% | 11,43% | 6,15%
No responden 526% | 8,57%| 6,15%

Tabla 5: Autonomia de las personas cuidadas en el estudio
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Grafica 1: Autonomia de las personas cuidadas

La mayoria usan silla de ruedas eléctrica, tal y como sucede en las personas con

ENM, un alto porcentaje caminan solos o con ayuda y usan silla de ruedas

manual un porcentaje relativamente pequefo, por las dificultades que eso

comporta a las personas con ENM.
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1.- Cuidados que presta el cuidador:

1.1 Cuidados fisicos

Cuidados fisicos Pequeiios | Adultos | Todos
Le ayuda a escoger la ropa y calzado 7,00% | 4,68% | 6,56%
Le ayuda a vestirse y desvestirse 6,60%| 9,36% | 7,13%
Lo viste y desnuda 7,20% | 8,09% | 7,37%
Lo acompafa al lavabo 6,90% | 8,09% | 7,13%
Le pone la cufia 3,10% | 5,96% | 3,64%
Le cambia los pafiales 2,80% | 1,28% | 2,51%
Le administra medicacién / enemas para regular el trénsito intestinal 3,20% | 2,55% | 3,08%
Lo acompania a los servicios sanitarios 8,30% | 10,64% | 8,74%
Le ayuda a deambular dentro de casa o de la cama al sillén 4,40%| 5,96% | 4,70%
Le practica cambios posturales 6,10%| 5,11% | 5,91%
Supervisa la higiene del enfermo y del hogar 8,30% | 6,81% | 8,02%
Le realiza la higiene de cabello y/o pies 7,70% | 6,81% | 7,53%
Le corta las uias de los pies 8,10% | 7,23% | 7,94%
Le realiza la higiene de la boca 4,90% | 3,40% | 4,62%
Le realiza toda la higiene 6,20% | 5,11% | 5,99%
Le previene las lesiones de la piel 5,60%| 511% ]| 551%
Le cura las lesiones de la piel 3,60% | 3,83% | 3,64%

Tabla 6: Cuidados fisicos que presta el cuidador
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Grafica 2: Cuidados fisicos que presta el cuidador
Se observan que hay gran homogeneidad en los porcentajes de respuesta
y solo destaca la pregunta de que “le acompafia a a los servicios sanitarios”
tanto en nifios como adultos ya que hay gran dependencia en estas

personas.
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1.2 Cuidados medioambientales

Cuidados medioambientales Pequefios | Adultos | Todos
Adecua las condiciones del hogar 14,07% | 23,97% | 15,75%
Le ayuda y/o le practica rehabilitacion respiratoria 10,17% 4,96% | 9,28%
Le administra tratamiento 10,00% | 4,96% | 9,14%
Le compra los alimentos 15,08% | 19,83% | 15,89%
Le cocina los alimentos 14,41% | 20,66% | 15,47%
Le prepara una dieta especial 4,58% 3,31% | 4,36%
Le da la comida 7,29% 4,96% | 6,89%
Lo alimenta por sonda 0,85% 0,83% | 0,84%
Adecua la temperatura del hogar 10,85% | 12,40% |11,11%
Le vigila la temperatura corporal 8,14% 1,65% | 7,03%
Le administra medicacion para regular la temperatura | 4,58% 2,48% | 4,22%

Tabla 7: Cuidados medioambientales que presta el cuidador
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Grafica 3: Cuidados medioambientales del cuidador
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En el apartado de cuidados medioambientales hay un mayor porcentaje de
respuestas en adecuar las condiciones del hogar, comprar y preparar los alimentos
asi como adecuar las condiciones del hogar. El porcentaje bajo de alimentacion por
sonda es debido a que las personas afectas de ENM, si son alimentadas de esta
manera es en épocas muy tardias de su vida, y en la muestra, las personas
cuidadas son de una edad joven o media.

1.3 Cuidados psicosociales

Cuidados psicosociales Pequefios Adultos Todos

Le acompaiia a pasear 14,55% 19,09% 15,30%
Le proporciona entretenimiento 14,36% 10,91% 13,79%
Le facilita poder realizar sus aficiones 15,64% 20,00% 16,36%
Le proporciona recursos para poder aprender 15,82% 12,73% 15,30%
Le ensefia como mejorar su salud y bienestar 14,73% 11,82% 14,24%
Le ensefia el manejo de su enfermedad 12,36% 9,09% 11,82%
Le facilita poder vivir segln sus creencias y valores 12,55% 16,36% 13,18%

Tabla 8: Cuidados psicosociales que presta el cuidador
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Cuidados psicosociales
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Grafica 4: Cuidados psicosociales del cuidador

En cuanto a los cuidados psicosociales los porcentajes de respuesta son altos y
bastante igualados, destaca el que dice que le facilita realizar sus aficiones, en el
caso de los adultos, aunque las otras respuestas también tienen valores que indican
que este aspecto es muy importante y loscuidadores familiares proporcionan estas

posibilidades de interaccidon con el entorno y la sociedad.
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Estos son aspectos de la primera parte del cuestionario donde habla de los
cuidados que proporciona el cuidador. A continuacion, se veran los porcentajes de
respuestas a las preguntas donde se valora las repercusiones que tiene en el

cuidador el hecho de cuidar.
2 Repercusiones del cuidar en el cuidador.

2.1 Repercusiones psicofisicas

Repercusiones Psicofisicas Pequefios Adultos Todos

Siente desinterés por su entorno 2,68% 2,29% 2,39%
Se nota irritado 8,72% 8,24% 8,35%
Se nota mas nervioso 8,72% 10,53% 10,05%
Se siente impotente 11,41% 11,21% 11,24%
Se siente ansioso 8,72% 9,84% 9,54%
Esta deprimido 5,37% 4,12% 4,43%
Toma medicamentos 7,38% 3,20% 4,26%
Toma medidas de autoproteccion 4,70% 2,29% 2,90%
Estd mas cansado 15,44% 15,10% 15,16%
Duerme/descansa menos 12,75% 14,19% 13,80%
Se despierta a menudo 6,04% 11,21% 10,05%
Toma medicacion para dormir 4,03% 1,14% 1,87%
Tiene sensacion de falta de aire 2,68% 3,20% 3,07%
Fuma mas 1,34% 2,75% 2,39%
Ha empezado a fumar 0,00% 0,69% 0,51%

Tabla 9: Repercusiones psicofisicas del cuidador
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Repercusiones Psicofisicas
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Grafica 5: Repercusiones psicofisicas del cuidador

con patologia neuromuscular.

El porcentaje mas alto en las repercusiones psicofisicas en el cuidador se da en el
aspecto de estar mas cansado, ademas duerme y descansa menos, asi como el

hecho de sentirse impotente y mas nervioso delante del hecho de cuidar a personas
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2.1 Repercusiones socio-econémicas

Repercusiones socio-econdmicas Pequefios |Adultos |Todos

Tiene menos tiempo libre 18,18% | 17,65%| 17,95%
Ha modificado sus actividades de ocio 13,64% | 11,76%| 12,82%
Dedica menos tiempo al cuidado personal 9,09%| 11,76%| 10,26%
Tiene dificultades para vestirse como lo hacia habitualmente 4,55% 5,88% 5,13%
Tiene dificultades para distribuirse su tiempo 9,09% 5,88% 7,69%
Tiene dificultades para promocionarse laboralmente 9,09% 5,88% 7,69%
Trabaja menos tiempo fuera del hogar para cuidar 9,09% 5,88% 7,69%
Ha adaptado su trabajo de fuera del hogar para cuidar 0,00% 0,00% 0,00%
Ha abandonado su trabajo 9,09% 5,88% 7,69%
Se ha alterado su vida familiar 4,55%| 17,65%| 10,26%
Se ha reducido su economia. 13,64% | 11,76%| 12,82%

Tabla 10: Repercusiones socioecondémicas del cuidador
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Repercusiones socio-econémicas
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Grafica 6: Repercusiones socio-econdémicas del cuidador

En el apartado de repercusiones socioecondémicas que tiene en el cuidador familiar
el hecho de cuidar, el mayor porcentaje de respuestas esta en tiene menos tiempo
libre en general y que se ha alterado su vida familiar en el caso de cuidadores de
adultos, que muchas veces es el esposo, o la esposa, o la madre de una persona

adulta con enfermedades neuromusculares. También hay porcentajes altos en “se
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ha reducido su economia”, esto es importante ya que se distingue de los cuidadores

“profesionales” quienes cobran por su trabajo y en este caso son familiares muy

cercanos.

2.3 Repercusiones emocionales

Repercusiones emocionales Pequeiios | Adultos Todos

Han cambiado sus creencias y/o valores 57,69% 45,00% 55,10%
Tiene alteraciones en el ritmo intestinal 23,08% 30,00% 24,49%
Tiene alteraciones en el ritmo menstrual 15,38% 15,00% 15,31%
Toma laxantes 3,85% 10,00% 5,10%

Tabla 11: Repercusiones emocionales en el cuidador
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Repercusiones emocionales
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Gréfica 7: Repercusiones emocionales en el cuidador

En el apartado de repercusiones emocionales destaca por encima de todos los

porcentajes de respuesta el de ha cambiado sus creencias y/o valores, asi como
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alteraciones en el ritmo intestinal y en el ritmo menstrual que puede ser un efecto
relacionado con problemas emocionales y queda reflejado en estos porcentajes de

respuesta.
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Discusion

Esta tesis es un compendio de tres publicaciones y dos estudios con distintos
enfoques metodoldgicos y objetivos. Se han realizado cinco estudios de
investigacién originales, en los que se han utilizado: tres estudios de validacion de
un instrumento de medida, dos para valorar la capacidad funcional y uno para

valorar la calidad de vida.

Un estudio longitudinal de cohorte para hacer un seguimiento de la evolucion de
personas con AME y DMD, asi como un estudio transversal descriptivo para

estudiar la calidad de vida de los cuidadores familiares de personas con ENM.

Estos estudios estan relacionados entre si y permiten una continuidad en el
conocimiento de algunas de las caracteristicas de las personas con ENM. Asi como
también descubrir limitaciones y abrir nuevas proyecciones de futuro en la
investigacion de la valoracion funcional de las personas afectas de estas

patologias.

En cuanto al aspecto clinico de estos estudios aportan un conocimiento mas
cientifico de las caracteristicas propias de la poblacién ya que son escalas que
definen una capacidad funcional o una calidad de vida y por lo tanto con los datos
obtenidos de los estudios clinicos, se puede elaborar un perfil mas préximo a la
realidad de las personas que han participado en los estudios y afectos de diferentes
patologias neuromusculares. Este aspecto se ha comprobado con el estudio de
seguimiento de tres afios de la evolucion de la capacidad funcional de las personas
afectas de AME y DMD.

Por lo tanto, las tres escalas validadas en el estudio son instrumentos de medida
validos y fiables para valorar la capacidad funcional y la calidad de vida de las

personas a las que ha ido dirigido el estudio de validacion.

El conocer la calidad de vida de los cuidadores familiares de las personas con
patologia neuromuscular ademas de conocer cuales son las necesidades
especificas de los cuidados que prestan es también un aspecto que se refleja en
este estudio.

Las escalas EK y EK2 valoran la capacidad funcional en nifios y adultos con AME
y DMD a diferencia de otras escalas que valoran movimientos concretos y aislados

fuera de una funcion como son cambios de posicion de decubito supino a prono,
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paso de sentado a de pie, o tiempo empleado en subir un niumero determinado de
escalones etc. Las escalas EK y EK2 valoran funciones de la vida diaria, como la
manera de comer, la manera de desplazarse, la manera de girarse en la cama, de
hablar, de expulsar las secreciones etc. por lo que estda mas acorde con la
valoracion actual y que recomienda la CIF, valorar la funcion y la participacion en

el entorno.

Otro aspecto importante a la hora de seleccionar estas escalas de valoracion es el
hecho que son escalas en las que interviene también el cuidador familiar, ya que
durante las entrevistas debe estar presente y puede aportar datos a las respuestas,
como por ejemplo cuando se les pregunta cuantas veces tiene que cambiar de
posicion durante la noche, esto lo tiene que llevar a cabo el cuidador ya que las
personas afectas no pueden hacerlo por si mismas, por lo que es una escala actual
en la que se valora la funcién también de los cuidadores y de alguna manera de la
calidad de vida de ellos que no pueden dormir nunca durante toda la noche por los

cuidados que debe dispensar.

La escala EK en su validacion original también comprobd que tiene un efecto
predictivo en determinar la necesidad de utilizar ventilaciéon nocturna para mejorar
los problemas respiratorios tan importantes en la evolucion de la enfermedad. Estos
aspectos son comunes con la escala EK2 ya que contiene en su estructura a la
escala EK. Los pacientes que presentan un valor de la suma EK mayor de 20 puntos
y el valor de Capacidad Vital Forzada (CVF) < de 1,2 litros, son candidatos a
ventilacion mecanica, la combinacion entre la suma del valor de la Escala EK y el
FVC%, proporcionaba una mejor indicacién de utilizacion de Ventilacion Mecanica
en los pacientes con DMD que consideradas ambas de forma independiente (108).

Otro aspecto importante es que son escalas que se emplea muy poco tiempo en
responderlas y en valorarlas. Al ser escalas que se aplican a través de una
entrevista, los pacientes no se fatigan ademas el tiempo disponible durante una
visita en la clinica siempre es poco y es muy util poder tener una escala con esta

caracteristica.
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Los resultados de este estudio muestran una alta fiabilidad en la aplicacion de la
escala EK ya que al comparar estos resultados con la validacién original de la
escala (75) se mantienen los valores de excelente fiabilidad tanto intra como inter
observador. También el resultado suma EK, obtiene un ICC de 0,995. Esto es
importante porque da un resultado global de la escala aporta el fin ultimo de la
escala, que es valorar el grado de discapacidad de la persona evaluada. La autora
de la escala senala la importancia de esta suma EK para evaluar las habilidades y

la capacidad funcional asi como conocer la evolucion de la misma (109).

También la fiabilidad, de cada uno de los items, intra e inter observador son altos,
destacan aquellos que evaluan la capacidad de toser para expulsar las secreciones
y el del bienestar fisico, en cuanto a los valores mas bajos, estan el de la capacidad
de hablar y de hacerse entender por las personas que estan a su alrededor. Puede
deberse a un problema de redaccion e interpretacion de la escala en su idioma
original o a la subjetividad de la respuesta, mas que a un posible asunto de
traduccion al espafiol (109).

Asi mismo llama la atencion el item que valora la autoapreciacion del estado de
salud: una gran mayoria responde que no tiene ningun problema de salud y que se
encuentra bien. La autoapreciacion del estado se salud difiere muchas veces, de la
apreciacion del mismo que tienen los profesionales de salud e incluso los mismos
familiares, A veces esta autoapreciacion difiere de la apreciaciéon que tienen los

profesionales de la salud o incluso los mismos familiares.

Otra caracteristica que tiene el cuestionario es que puede medir lo que
habitualmente pueden hacer y no necesariamente lo que hagan en el momento de
la evaluacién (109) ya que se pide que las respuestas sean sobre como ha realizado

las actividades durante las ultimas cuatro semanas.

El hecho de que se requiera la presencia del cuidador durante la entrevista hace
que se obtengan datos que pueden ser confirmados por su cuidador, como en el
caso del item que define la capacidad para girarse en la cama.y donde se pregunta
cuantas veces debe ser girado durante la noche, muchas veces la persona cuidada
debe ser girada y cambiada de posicion durante la noche mas de 4 veces, lo que
hace que el cuidador familiar, deba despertarse cada poco tiempo para cambiar de
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posicion a la persona cuidada, ademas de hacer un cierto esfuerzo fisico, no puede

descansar de forma continuada.

En cuanto a los resultados del analisis de fiabilidad de la version espafola de la
escala EK2 realizado con nifios y adultos con AME y DMD que estan en silla de
ruedas, se observa que el ICC de cada uno de los items de la escala estuvo por
encima de 0,877 con una amplitud del IC 95% muy pequefa, valores que indican
una excelente precision, lo que indica un valor excelente en la fiabilidad de la escala
traducida. En el caso del item 9, en el que se valora la capacidad de toser para
expulsar las secreciones el ICC fue de 0,693, lo que indica una fiabilidad buena y
coincide con los datos obtenidos en la validacion de la escala EK. La suma EK2 se
incluyé, como puntuacién total, en este estudio, porque se considerd, en la
construccién de la escala en su version original, como un valor relevante a la hora
de valorar la capacidad funcional de la persona afecta de AME y DMD. La escala
ha mostrado una consistencia interna excelente con un valor de a de Cronbach de
0,996. Los coeficientes de fiabilidad fueron de 0,993 para la concordancia

intraobservador y de 0,988 para la concordancia interobservador.

La escala EK2 es mas sensible a los cambios en las personas afectas de AME, ya
que, en esta patologia, los cambios son mas lentos que en la DMD y la nueva escala
es capaz de apreciarlos con mayor sensibilidad. Ademas, al tener items que valoran
la actividad funcional de los miembros superiores, se ha utilizado, como se ha dicho
anteriormente, para evaluar la funcién del brazo y de la mano en todas las etapas

de la evolucion de la AME de tipo |l.

Al tener 10 items comunes con la escala EK, se observa que mantienen, en las dos
escalas, los valores de una fiabilidad excelente en los items comunes y vuelve a
tener un valor algo mas bajo, fiabilidad buena, en el item 9, igual que en la escala
EK.

También en la escala EK2 llama especialmente la atencién la autoapreciacién del

estado de salud tal y como se indicaba anteriormente.

El uso de la grabacion fue necesario para la recoleccion de los datos de las escalas
EK'y EK2, debido a los problemas de movilidad de los pacientes, que pueden llevar

al abandono final del estudio. En la validacion de la escala original también se
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realizd con grabacion de las respuestas por el mismo motivo. Esta también fue Util

para la estandarizacion de la calificacion de la escala por los dos evaluadores.

El tener escalas validadas en la poblacién espafiola da la oportunidad de realizar y
publicar estudios como el presentado en esta tesis como publicaciéon 4 sobre la
Evolucion de la capacidad funcional valorada con la escala Egen Kilassifikation en
personas afectas de atrofia muscular espinal o distrofia muscular de Duchenne de
la poblacion espafiola: estudio longitudinal de tres afios. Este estudio describe la
evolucion de la capacidad funcional las personas con AME y DMD de esta manera
se puede conocer mejor la enfermedad y aportar datos sobre la historia natural de

la misma.

De los resultados obtenidos en este estudio cabe destacar, en primer lugar, que ha
habido cambios estadisticamente significativos en la puntuacion en el item 5 (Anexo
1), que se refiere a la capacidad de mover los brazos, manos y dedos en contra de
la gravedad. Al tener una gran debilidad en la musculatura proximal, en este caso
de la musculatura de la cintura escapular, las personas con este tipo de
enfermedades neuromusculares realizan estas actividades con gran dificultad. Son
personas que pueden manipular y utilizar las manos hasta etapas muy avanzadas
de la enfermedad, pero que no pueden estabilizar y realizar movimientos con los
miembros superiores cuando se utilizan para alcanzar objetos o levantar los brazos
por encima de los codos u hombros. Esta limitacion de la capacidad funcional
debida a la disminucion de la fuerza muscular hace que necesiten ayudas de otras
personas para realizar muchas de las tareas y actividades de la vida diaria tan

basicas como comer, higiene personal, transferencias, etc.

La forma para eliminar las secreciones mucosas de las vias aéreas, valorada en el
item numero 8, también presenta un cambio estadisticamente significativo después
de tres anos. Este valor esta en relacion con lo que la autora de la escala comprobo
y demostro al respecto de que la EK tiene valor predictivo en la aplicacion del
tratamiento de los problemas respiratorios, como la utilizacion de la ventilacion
nocturna o de dispositivos para ayudar a eliminar secreciones de las vias
respiratorias, etc. Estos problemas de las vias aéreas son muy importantes en estos

pacientes, ya que algunos de ellos pueden ser causa primaria de muerte (109).
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La mortalidad en pacientes con DMD que no tienen un apoyo de ventilacion
nocturna o diurna, se asocia a una Capacidad Vital Forzada (CVF) < de 1 litro. La

escala EK ha asociado

Los pacientes afectos de estas patologias, pierden fuerza de forma progresiva en
toda la musculatura y por consiguiente también enl la musculatura respiratoria lo
que dificulta la eliminacion de las secreciones que quedan en el aparato respiratorio
esto puede ocasionar grandes problemas de supervivencia ya que desencadenan
infecciones respiratorias que pueden llevar a la muerte de la persona que las
padece. Por esto el poder conocer estos valores y sabiendo que la escala tiene
poder predictivo para determinar los problemas respiratorios, es un instrumento
muy adecuado para prevenir infecciones respiratorias y problemas subsiguientes.
El valor suma EK, que da idea de la valoracion global del paciente, también refleja
un cambio estadisticamente significativo. Este cambio también lo refirié Steffensen
en un articulo en el que decia que ‘la suma EK es el valor mas importante de todas
las variables medidas para explicar la fuerza muscular tanto en personas con AME
como con DMD” (109).

En la puntuacion que se obtiene del resto de items de la escala, también
aumentaron de valor, aunque sin llegar a la significacion estadistica en las
comparaciones realizadas, lo que implicaria que, segun el sistema de puntuacion
de la escala, se produce un empeoramiento de la capacidad funcional de las

personas de nuestro estudio al cabo de los tres afios.

Las dos versiones espafiolas de las escalas EK y EK2 pueden ser instrumentos de
valoracion muy utiles en la investigacion ya que son fiables y faciles de aplicar, y
con valores excelentes en cuanto a la validez de constructo. Se pueden aplicar
también en la practica clinica ya que son faciles, cortas y permiten cuantificar los
resultados de cada una de las caracteristicas que se valoran asi como el valor suma

total de las escalas

Las escalas EK y EK2 estan concebidas segun el modelo CIDDM-2. Aunque

comienzan a utilizar términos de participacion en el entorno.

Un aspecto que se desprende del estudio de la capacidad funcional de las personas

con AME o DMD es el de valorar como las personas con enfermedades
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neuromusculares pueden interactuar con su entorno. Si tienen poca capacidad
funcional probablemente tendran pocas posibilidades de interactuar y al contrario,

esto influye de forma decisiva en la calidad de vida de las personas afectas.

De ahi que en la Publicacién 3 se presente la validacion en la poblacion espanola
de la Escala Individualized Neuromuscular Quality of Life Questionnaire (INQoL)
con el fin de poder hacer una valoracién mas completa del impacto de la patologia
en este tipo de pacientes.

Se observa que los resultados del analisis de fiabilidad de la version espafiola de
la escala INQoL del Indice de concondancia intraobservador (ICC) i de las

subescalas que componen la INQoL muestra una fiabilidad de:

- Excelente en 7 de las 10 dimensiones, (Debilidad, Rigidez, Fatiga, Actividad,

Independencia, Relaciones Sociales y Aspecto emocional)
- Buena en 3 de las dimensiones (Dolor, Apariencia y Tratamiento).

Los resultados de este estudio muestran una alta fiabilidad en todas las
subescalas, estos resultados son comparables a los resultados obtenidos en la
validacion en otras poblaciones como en ltalia, Serbia, Estados Unidos y Holanda,

publicados en los correspondientes articulos (87,89-91).

Los resultados de la version espafiola del alfa de Cronbach para las subescalas
de la INQoL tienen un valor de excelente por encima de 0,818, en 7 de ellas, asi
como en la valoracion de la Calidad de Vida. Estos resultados concuerdan con los
obtenidos en las validaciones en la poblacion Italiana y Holandesa, excepto en la
que se refiere al tratamiento esperado donde la diferencia con la version espafiola
es de 0,375y 0,250 respectivamente (87,91). Esta diferencia puede ser debida a
la interpretacion que pueden dar los afectados en cuanto a sus esperanzas en la
curacion de su enfermedad y al concepto mismo de la curacién o de retrasar la

evolucion de la misma.

En la escala INQoL se valoran aspectos ya descritos en las caracteristicas de las
personas con enfermedades neuromusculares por lo que se puede diferenciar de
forma clara y analitica, cual de estos aspectos, como son la debilidad, fatiga,

actividad, independencia etc. Influyen de forma especifica en la persona evaluada
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y ver en qué medida o en qué porcentaje tiene influencia en su vida. Si se conoce
este aspecto se puede actuar de forma concreta sobre el mismo. Si se actua de
forma especifica sobre este aspecto se puede variar o influir sobre la calidad de

vida de la persona con ENM.

Destacar que en este estudio han participado personas afectas de diferentes
patologias neuromusculares como son paraparesia espastica familiar, atrofia
muscular espinal en los tipos Il y Ill, distrofia muscular de Duchenne, distrofia
muscular de cinturas y otras de forma mas minoritaria como Charcot-Marie-Tooth,
distrofia muscular de Becker y distrofia muscular congénita. En la validacion de la
escala original (86). participaron personas con miopatias congénitas, distrofia
muscular de cinturas (LGMD), distrofia muscular facioescapulohumeral, miotonias
distréficas y no distréficas y miopatias inflamatorias. En la validacion en la poblacién
italiana han participado personas con distrofia miotonica de Steiner, distrofia
facioescapulohumeral, distrofia muscular de cinturas, distrofia muscular de Becker.
La validacion de la escala INQoL en la poblacién serbia se ha hecho con personas
con distrofia miotonica tipo 1 Esta variedad de patologias en las que se ha validado
la escala con los resultados obtenidos en su validacién confirma la idoneidad de

la escala INQoL en diferentes tipos de patologia neuromuscular.

Evaluar la calidad de vida relacionada con la salud supone atribuir igual
importancia a la observacion de la enfermedad, hecha por el clinico; a la percepcion
del paciente, acerca de su padecimiento; y a la percepcién familiar y/o del

cuidador/es, sobre el impacto que la situaciéon de cuidados implica.

La dependencia, en ocasiones total, de las personas con ENM de su cuidador, hace
que esta influya de forma decisiva en la calidad de vida de ambos, ya que tanto en

un caso como en otro, dependen entre si.

En el quinto estudio que se presenta en esta tesis se hace un estudio transversal
descriptivo para valorar la calidad de vida de los cuidadores, que en este caso y
debido a las caracteristicas de la muestra y de las patologias estudiadas, son
cuidadores familiares. Para ello se ha utilizado la escala ICUB97-R. El conocimiento
de la calidad de vida de los cuidadores familiares es un aspecto muy importante ya
que los afectados son personas muy dependientes, sus cuidadores también lo son
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de las personas cuidadas. El tener datos concretos de cuales son los cuidados que
dispensan, asi como los datos de como influye el hecho de cuidar en ellos, hace
que se tenga un mejor conocimiento de las necesidades de ambos. Este
conocimiento sera de gran ayuda para plantear a las instituciones oportunas de las
ayudas necesarias para mejorar en ambos casos la calidad de vida y la

participacion de las personas afectadas y de los cuidadores en la sociedad.
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Conclusiones

Se presentan las conclusiones derivadas de este trabajo. Por un lado, las de la
validacién de las escalas de valoracion de la capacidad funcional, asi como la de la
valoracion de la calidad de vida y por otro lado las de los estudios realizados sobre
la evolucién de la capacidad funcional y sobre la calidad de vida de los cuidadores
principales. Todos ellos con respecto a personas con diferentes enfermedades

neuromusculares, detalladas en el estudio.

1.- La versidén en lengua espanola de la escala Egen Klassifikation (EK), para
valorar la capacidad funcional de personas afectas de atrofia muscular espinal o
distrofia Muscular de Duchenne en fase de silla de ruedas es valida y fiable para la

poblacién espafiola.

2.- La version en lengua espanola de la escala Egen Klassifikation 2 (EK2) que
valora la capacidad funcional asi como la funcién manual y funcion bulbar de
personas afectas de atrofia muscular espinal o distrofia muscular de Duchenne en

fase de silla de ruedas es valida y fiable para la poblacién espafiola.

3.- La escala Egen Klassifikation (EK), en su versidén en lengua espafiola, presenta
una validez similar a la escala en su version original con una consistencia interna
excelente y una fiabilidad inter e intra observador calificada de muy buena al igual

que las escalas originales.

4.- La escala Egen Klassifikation 2 (EK2),en su version en lengua
espanola, presenta también una consistencia interna de excelente y una fiabilidad

inter e intra observador calificada de muy buena al igual que la escala original.

5.- La versidén en lengua espafola de la escala Individualized Neuromuscular
Quality of Life Questionnaire (INQoL) para valorar la calidad de vida de las personas
afectas de enfermedades neuromusculares es valida y fiable para la poblacién
espanola.

6.- Laversion en lengua espafola de la escala Individualized Neuromuscular
Quality of Life Questionnaire (INQoL) para personas con enfermedades

neuromusculares, presenta una validez similar a la escala en su versién original
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con una fiabilidad de excelente y una fiabilidad inter e intra observador calificada

de muy buena.

7.- Las personas del estudio valoradas con la escala escala Individualized
Neuromuscular Quality of Life Questionnaire (INQoL) manifiestan no tener una

Optima calidad de vida.

8.- La capacidad funcional de las personas afectas de atrofia muscular espinal o de
distrofia muscular de Duchenne que estan en fase de silla de ruedas y medida con

la escala Egen Klassifikation (EK) disminuye de forma significativa en tres afos.

9.- La actividad manual de las personas con atrofia muscular espinal o distrofia
muscular de Duchenne medida con la escala Egen Klassifikation (EK) varia de

forma significativa después de tres afios de seguimiento.

10.- La funcion respiratoria de las personas con atrofia muscular espinal o distrofia
muscular de Duchenne medida con la escala Egen Klassifikation (EK) varia de

forma significativa después de tres afios de seguimiento.

11.- Los cuidadores familiares de personas con enfermedades neuromusculares
tienen una baja autoapreciacion de su calidad de vida medida con la escala
ICUB97@-R.
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LINEAS DE FUTURO: Se abre una linea de investigacion para valorar con escalas
de valoracion en patologia neuromuscular validadas en la poblacion espafola.
Actualmente con la realizacion de ensayos clinicos en diferentes partes del mundo
para llegar a un tratamiento o una curacion en diferentes ENM, es necesario
disponer de escalas de valoraciones validas y fiables para valorar a los pacientes
que participan en los diferentes ensayos clinicos y comprobar los resultados.

Asi mismo es necesario construir y seleccionar aquellas escalas mas especificas
para cada tipo, o subtipo de enfermedad neuromuscular y de esta forma

comprender mejor la historia natural de la misma.
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Anexo 1: Escala Egen Klassifikation (EK)

EK
ESCALA EK (Version Espaiiola) *
Nombre Fecha de Nacimiento
Fecha de evaluacion
Fecha de la intervencion quirdrgica de la columna vertebral Evaluador
NOTA: * Puntuar lo mejor que hayas hecho en las dos ultimas semanas, especialmente si hay diferencias o variaciones entre los dias buenos y los
dias malos
(marcar con un circulo)
1 | Capacidad para utilizar la silla de ruedas éComo te mueves por interiores y al aire libre? N/E
Capaz de utilizar una silla de ruedas manual sobre terreno llano, 10m <1 minuto 1]
Capaz de utilizar una silla de ruedas manual sobre terreno llano, 10m> 1 minuto 1
Incapaz de utilizar silla de ruedas manual, utiliza silla de ruedas eléctrica 2
Utilizacion de silla de ruedas eléctrica , pero a veces tiene dificultades para dirigirla 3
2 | Capacidad de transferencia desde la_silla de ruedas ¢Como pasas desde tu silla_de ruedas a una cama? N/E
Capaz de realizar la trasferencia desde la silla de ruedas sin ayuda 0
Capaz de realizar la transferencia de forma independiente desde la silla de ruedas con el uso de alguna ayuda técnica sin ayuda 1
de otra persona.
Necesidad de ayuda o asistencia en la transferencia de otra persona y con o sin ayudas técnicas adicionales (polipasto, plano 2
deslizante...)
Debe ser levantado por otra persona sujetandole la cabeza cuando es transferido desde la silla de ruedas 3
3 | Capacidad de mantenerse de pie ¢En ocasiones eres capaz de mantenerte de pie? ¢Como lo haces? N/E
Capaz de mantenerse de pie con las rodillas sujetas (fijacion de rodillas) igual que sucede cuando se utilizan drtesis, (bitutores 0
largos...)
Capaz de mantenerse de pie con las rodillas y las caderas fijas, igual que sucede cuando se utilizan los bipedestadores 1
Capaz de estar de pie con sujecion de todo el cuerpo 2
Incapaz de mantenerse de pie de ninguna manera 3
4 | Capacidad para mantenerse en equilibrio en la silla de ruedas ¢Puedes inclinarte hacia adelante y hacia los lados y volver a la N/E
posicion vertical?
Capaz de enderezarse a la posicion vertical, empujandose con las manos después de una flexion completa de tronco 1]
Capaz de mover la parte superior del cuerpo, > 30 © en todas las direcciones a partir de la posicion vertical, pero no puede 1
enderezarse como en el caso anterior
Capaz de mover la parte superior del cuerpo, <30° hacia ambos lados 2
Incapaz de cambiar la posicion de la parte superior del cuerpo, no mantiene la sedestacion sin soporte total del tronco y cabeza 3
5 | Capacidad para mover los brazos ¢Puedes mover los dedos, manos y brazos en contra de la gravedad? N/E
Capaz de levantar los brazos por encima de la cabeza, con o sin movimientos compensatorios 1]
No puede levantar los brazos por encima de la cabeza, pero es capaz de elevar los antebrazos en contra de la gravedad, por 1
ejemplo, llevar la mano a la boca con o sin apoyo del codo
No puede levantar el antebrazo en contra de la gravedad, pero es capaz de utilizar las manos en contra de la gravedad cuando el 2
antebrazo esta apoyado
No puede mover las manos en contra de la gravedad, pero es capaz de utilizar los dedos 3

* Egen Klassifikation Scale (EK Scale) Birgit F. Steffensen (2001)
Validada y traducida al espafiol por Joaquin Fagoaga Mata (2011)
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6 | Capacidad de utilizar las manos y los brazos para comer éPuedes describir cémo comes? N/E
Capaz de comer y beber sin el apoyo del codo 0
Come o bebe, con el codo apoyado 1
Come y bebe con el codo apoyado, con el refuerzo de la mano opuesta con mas o menos ayudas. 2
Tiene que ser alimentado 3

7 | Capacidad para girarse en la cama ¢Como te giras en la cama durante la noche? N/E
Capaz de girarse el solo con ropa de cama 0
Puede girarse en algunas direcciones en la cama 1
No se puede girar por si mismo en la cama. Tiene que ser girado de 0 a 3 veces durante la noche 2
No se puede girar por si mismo en la cama. Tiene que ser girado > 4 veces durante la noche 3

8 | Capacidad para toser ¢Como toses cuando tienes necesidad? N/E
Capaz de toser de manera efectiva 0
Tiene dificultad para toser pero es capaz de carraspear 1
Siempre necesita ayuda para toser 2
Es incapaz de toser, necesita aspiracion y/o técnicas de hiperventilacion, con el fin de mantener las vias respiratorias limpias 3

9 | Capacidad para hablar éPuedes hablar de manera que lo que dices puede ser entendido si te colocas en la parte de atras de una N/E
gran habitacion?
Voz potente. Capaz de cantar y hablar en voz alta 0
Habla con normalidad, pero no puede elevar el tono de su voz 1
Habla en voz baja y necesita respirar después de 3 a 5 palabras 2
Discurso dificil de comprender, salvo a los parientes cercanos 3

10 | Bienestar fisico. Esto tiene que ver sélo con la insuficiencia respiratoria (ver manual) Usar las categorias como preguntas N/E
Ninguna queja, se siente bien 0
Se cansa facilmente. Tiene dificultad para descansar en una silla o en la cama 1
Tiene pérdida de peso y pérdida de apetito asociados a suefio deficiente. 2
Experimenta sintomas adicionales: palpitaciones, sudoracion y dolor de estémago 3

| PUNTUACION TOTAL / 30 |
Notas:

* Egen Klassifikation Scale (EK Scale) Birgit F. Steffensen (2001)
Validada y traducida al espafiol por Joaquin Fagoaga Mata (2011)
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Anexo 2: Escala Egen Klassifikation 2 (EK2)

ESCALA EK2 (Version Espafiola) *

Puntuacién

1 Capacidad para utilizar la silla de ruedas ¢ Cémo te mueves por interiores y al aire libre? N/E
Capaz de utilizar una silla de ruedas manual sobre terreno llano, 10m <1 minuto 0
Capaz de utilizar una silla de ruedas manual sobre terreno llano, 10m> 1 minuto 1
Incapaz de utilizar silla de ruedas manual, utiliza silla de ruedas eléctrica 2
Utilizacién de silla de ruedas eléctrica, pero a veces tiene dificultades para dirigirla 3

2 Capacidad de transferencia desde la silla de ruedas ¢Cémo pasas desde tu silla de ruedas a una cama? N/E
Capaz de realizar la trasferencia desde la silla de ruedas sin ayuda 0
Capaz de realizar la transferencia de forma independiente desde la silla de ruedas con el uso de alguna ayuda 1
técnica sin ayuda de otra persona.
Necesidad de ayuda o asistencia en la transferencia de otra persona y con o sin ayudas técnicas adicionales 2
(polipasto, plano deslizante...)
Debe ser levantado por otra persona sujetandole la cabeza cuando es transferido desde la silla de ruedas 3

3 Capacidad de mantenerse de pie ¢En i eres capaz de te de pie? ¢Cémo lo haces? N/E
Capaz de mantenerse de pie con las rodillas sujetas (fijacién de rodillas) igual que sucede cuando se utilizan 0
ortesis, (bitutores largos...)
Capaz de mantenerse de pie con las rodillas y las caderas fijas, igual que sucede cuando se utilizan los 1
bipedestadores
Capaz de estar de pie con sujecién de todo el cuerpo 2
Incapaz de mantenerse de pie de ninguna manera 3

a Capacidad para e en equilibrio en la silla de ruedas ¢Puedes inclinarte hacia adelante y hacia los N/E
lados y volver a la posicién vertical?
Capaz de enderezarse a la posicion vertical, empujandose con las manos después de una flexion completa de 0
tronco
Capaz de mover la parte superior del cuerpo, > 30 2 en todas las direcciones a partir de la posicion vertical, 1
pero no puede enderezarse como en el caso anterior
Capaz de mover la parte superior del cuerpo, <302 hacia ambos lados 2
Incapaz de cambiar la posicidn de la parte superior del cuerpo, no mantiene la sedestacién sin soporte total 3
del tronco y cabeza

5 | Capacidad para mover los brazos {Puedes mover los dedos, yb en contra de la gravedad? N/E
Capaz de levantar los brazos por encima de la cabeza, con o sin movimientos compensatorios 0
No puede levantar los brazos por encima de la cabeza, pero es capaz de elevar los antebrazos en contra de la 1
gravedad, por ejemplo, llevar la mano a la boca con o sin apoyo del codo
No puede levantar el antebrazo en contra de la gravedad, pero es capaz de utilizar las manos en contra de la 2
gravedad cuando el antebrazo esta apoyado
No puede mover las manos en contra de la gravedad, pero es capaz de utilizar los dedos 3

6 | Capacidad de utilizar las manos y los brazos para comer ¢ Puedes describir cémo comes? N/E
Capaz de comer y beber sin el apoyo del codo 0
Come o bebe, con el codo apoyado 1
Come y bebe con el codo apoyado, con el refuerzo de la mano opuesta con mas o menos ayudas. 2
Tiene que ser alimentado 3

7 Capacidad para girarse en la cama ¢Cémo te giras en la cama durante la noche? N/E
Capaz de girarse el solo con ropa de cama 0
Puede girarse en algunas direcciones en la cama 1
No se puede girar por si mismo en la cama. Tiene que ser girado de 0 a 3 veces durante la noche 2
No se puede girar por si mismo en la cama. Tiene que ser girado > 4 veces durante la noche 3

8 Capacidad para toser ¢Cémo toses cuando tienes idad? N/E
Capaz de toser de manera efectiva 0
Tiene dificultad para toser pero es capaz de carraspear 1
Siempre necesita ayuda para toser 2
Es incapaz de toser, necesita aspiracién y/o técnicas de hiperventilacién, con el fin de mantener las vias 3
respiratorias limpias

9 Capacidad para hablar ¢Puedes hablar de manera que lo que dices puede ser entendido si te colocas en la NJE
parte de atras de una gran habitacién?
Voz potente. Capaz de cantar y hablar en voz alta 0
Habla con normalidad, pero no puede elevar el tono de su voz 1
Habla en voz baja y necesita respirar después de 3 a 5 palabras 2
Discurso dificil de comprender, salvo a los parientes cercanos 3

Egen Klassification Scale 2 (EK2) Birgit F. Steffensen (2012)
Validada y Traducida al espafiol por Joaquin Fagoaga (2015)
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Bienestar fisico. Esto tiene que ver sélo con la insuficiencia respiratoria (ver manual) Usar las categorias

10 N/E
como preguntas
Ninguna queja, se siente bien 0
Se cansa facilmente. Tiene dificultad para descansar en una silla o en la cama 1
Tiene pérdida de peso y pérdida de apetito asociados a suefio deficiente. 2
Experimenta sintomas adicionales: palpitaciones, sudoracién y dolor de estémago 3
11 | Fatiga durante el dia. ¢Tienes que organizar tu dia o tomarte algiin descanso para evitar cansarte en exceso? | N/E
No se cansa durante el dia 0
Necesita limitar la actividad para evitar cansarse en exceso 1
Necesita limitar la actividad y descansar un tiempo para no cansarse en exceso 2
Se cansa durante el dia aunque descanse y limite sus actividades 3
12 | Control cefilico ¢ Qué tipo de soporte para la cabeza necesitas en tu silla de ruedas? N/E
No necesita soporte para la cabeza 0
Necesita soporte de cabeza al subir y/o bajar una cuesta (rampa standard 152) 1
Necesita soporte al maniobrar la silla 2
Necesita soporte de cabeza estando sentado en una silla de ruedas 3
13 | Capacidad de control del Joystick ¢Qué tipo de joystick utilizas para el control de la silla de ruedas eléctrica? | N/E
Utiliza un joystick estdndar sin adaptaciones especiales 0
Utiliza un joystick adaptado o se ha adaptado la silla para el uso de joystick 1
Utiliza otros métodos para maniobrar la silla ademds del joystick, como por ejemplo sistemas de 2
soplar/absorber o de escéner
Incapaz de manejar la silla de ruedas. Necesita de otra persona para conducirla 3
14 | Textura de los ali éN i I los alii de alg forma para poder ingerirlos? N/E
Come alimentos sin alterar su textura 0
Come alimentos cortados en trozos muy pequefios o evita alimentos dificiles de masticar 1
Come alimentos triturados o en puré 2
Apenas ingiere alimentos 3
15 | Ali i6n (con o sin ayuda) ¢Cudnto tiempo tardas en pl una ida? N/E
Es capaz de acabar una comida completa en el mismo tiempo que otros que lo acompafian 0
Es capaz de acabar una comida completa en el mismo tiempo que otros si se le anima, o precisa un poco mas 1
de tiempo ( < 10 mins. mas).
Es capaz de completar una comida completa pero necesita bastante mas de 10 minutos en comparacién con 2
otros, o reduce la cantidad de alimento.
No es capaz de completar una comida completa, incluso con tiempo adicional y/o asistencia 3
16 | Deglucién ¢Tienes, en i dificultades para tragar? N/E
Nunca tiene problemas para tragar y nunca se atragante con la comida / bebida 0
A veces tiene problemas (menos de una vez al mes) para tragar ciertos tipos de alimentos o se atraganta 1
A menudo tiene problemas para tragar la comida / bebida o se atraganta con la comida / bebida (més de una 2
vez al mes)
Tiene problemas para tragar saliva o secreciones 3
17 | Funcionalidad de las ¢Cudl de estas actividades puedes hacer? N/E
Puede desenroscar y quitar el pldstico protector de un botellin de agua o bebida refrescante 0
Puede escribir dos lineas o utilizar un teclado de ordenador 1
Puede firmar o enviar mensajes (SMS) o utilizar el mando a distancia 2
No puede utilizar las manos 3

PUNTUACION TOTAL / 51

Egen Klassification Scale 2 (EK2) Birgit F. Steffensen (2012)
Validada y Traducida al espafiol por Joaquin Fagoaga (2015)

183



Anexos

Anexo 3. Manual del usuario para las escalas EK2

Manual de Usuario de la Escala EK 2 Birgit Steffensen 2012
Traduccion al Espafiol 2013 Joaquin Fagoaga

Manual del Usuario para la escala EK2

La version Espariola de la Escala EK2 se utiliza para valorar la capacidad funcional de
las personas afectas de Distrofia Muscular de Duchenne y de Atrofia Muscular Espinal,
que estan en silla de ruedas en edades comprendidas entre los 4 y los 60 afios
residentes en Espafia.

También se pueden incluir a aquellas personas que durante la evolucién de la
enfermedad hayan sufrido intervenciones quirtrgicas de diferente indole, como
tenotomias en las extremidades, alargamientos musculotendinosos, intervenciones de
correccion de las posibles escoliosis, etc.

También personas con ambas patologias y que utilizan, en el momento de la
valoracion, ortesis para su ambulacién por interiores y que utilicen silla de ruedas en
grandes desplazamientos o desplazamientos por exteriores.

Aplicacion de la Escala

El examen se realiza a través de una conversacion-entrevista en la que la persona a
valorar y la persona de ayuda (padre, asistente, etc.), son entrevistados por el
evaluador sobre cémo realiza normalmente las funciones de forma individual (EK items
1-17) seguida, si es posible, por una demostracion; los items "capacidad para girarse
en la cama" (item 7, categorias 2 y 3), y el "bienestar fisico" (item 10), sin embargo, se
evaluaran solo a través de la entrevista.

Los items de la escala se califican de acuerdo con lo que la persona hace
habitualmente. Esto también se aplica aun cuando la mayoria de los items de la escala
dicen "capacidad para" realizar la actividad. Excepciones a esto son los que se
refieren a "capacidad de equilibrio en la silla de ruedas" y "capacidad para mover los
brazos," aqui la persona a valorar es examinada con el fin de evaluar lo que realmente
es capaz de hacer, no lo que habitualmente hace.

El objetivo es reunir la mayor cantidad posible de informacién correcta, de modo que si
la persona a valorar no sabe la respuesta a una pregunta, es importante obtener la
informacion de los que estan con él a diario.

Durante el examen, la persona a valorar se sienta en su silla de ruedas habitual con
todos sus equipos especiales o adaptaciones y con el asiento colocado lo méas
horizontalmente posible. En caso de que la persona utilice un corsé o un collarin
ortopédico en el cuello, lo mantendra puesto. Si la posiciéon normal de la sedestacion
es inclinada hacia atras, el individuo se valorara en esta posicion.

Cuando el objetivo es describir la historia natural o la serie de cambios en la fuerza
muscular, “ayudas”, tales como un chaleco de sujecién no debe estar ajustado, con el
fin de mejorar la capacidad funcional. Si el objetivo es evaluar el efecto que tienen las
ayudas sobre la capacidad funcional, este debe ser registrado especificamente o
anotado.

Puntuacién de los elementos individuales (EK 1-17)

Dudas en la puntuacion:

Si una puntuacion esta entre dos categorias, deberia ser escogida la que representa la
mas alta capacidad funcional (puntuacién mas baja).

EK 1: Capacidad para utilizar silla de ruedas

Preguntas:

Categorias 0-3: ; Coémo te mueves con silla de ruedas por interiores y al aire libre?
Categorias 0-2: “Demuéstrame cémo lo haces”.

Categoria 3: ¢ Hay situaciones en las que te resulta dificil conducir la silla de ruedas,
por ejemplo, cuando hace frio? Explicame en qué situaciones te es dificil conducir la
silla de ruedas.
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Puntuacion:

Categoria 2: La persona conduce la silla de ruedas eléctrica sin dificultad.

Categoria 3: La persona nos dice que no puede manejar la silla de ruedas eléctrica si
conduce cuesta arriba, si tiene frio en los dedos o si lleva mucha ropa puesta, etc.

EK 2 Capacidad de transferencia desde la silla de ruedas

Preguntas:

Categorias 0-3: ; Como pasas desde tu silla de ruedas a una cama?

Categorias

0-1: “Enséfame cémo lo haces”.

Categorias 2-3: Lo explica o demuestra la persona evaluada y el ayudante.
Puntuacion:

Categoria 2: Transferencia con grua sin soporte de cabeza o realizacion de una
trasferencia en bipedestacion, bloqueando la rodilla del evaluado con la rodilla del
asistente.

Categoria 3: Utiliza una gria con una cincha con soporte de cabeza, como esta
descrito en el test. Dependencia total de otra persona para realizar la trasferencia.

EK 3: Capacidad para mantenerse de pie

Preguntas:

Categorias 0-3: 4 En ocasiones eres capaz de mantenerte de pie? ; Cémo lo haces?
Categorias 0-2: “Enséfiame o explicame como lo haces”

Puntuacion:

Categoria 2: Sujecion de todo el cuerpo: miembros inferiores y tronco.

Categoria 3: Como se describe en el test, no puede mantenerse de pie debido a las
contracturas, en el caso de que las hubiese.

EK 4: Capacidad para mantenerse en equilibrio en la silla de ruedas

Preguntas:

Categorias 0-3: s Puedes inclinarte hacia adelante y hacia los lados y volver a la
posicion vertical?

El asiento de la silla de ruedas debe estar lo mas horizontal posible y no debe
inclinarse durante el examen. Debe ser eliminado cualquier tipo de soporte lateral. (En
el caso de llevar un arnés eléctrico, sélo debe utilizarse como un arnés estatico, no
para hacer cambios de posicién). En el caso de que utilice un corsé debe mantenerlo.
Puntuacion:

Categoria 0: La parte superior del cuerpo debe llegar a apoyarse en los muslos y
ambas manos deben tocar el reposapiés de la silla, y la persona debe enderezarse,
sin ayuda, desde esta posicion. Esta permitido el uso de las manos para apoyarse y
enderezar o propulsar la parte superior del cuerpo.

Categoria 1: Puede flexionar la parte superior del cuerpo 30 grados por lo menos en
una direccion: ya sea hacia adelante o hacia un lado y volver a la posicion vertical.
Categoria 2: Puede flexionar la parte superior del cuerpo <30 grados por lo menos en
una direccion: ya sea hacia adelante o hacia un lado y volver a posicion vertical.
Categoria 3: Es incapaz de cambiar la posicion de la parte superior del cuerpo o
alejarse del respaldo de la silla. Las personas que se sientan en una posicion
permanentemente inclinada hacia adelante con un soporte anterior del tronco también
puntdan un 3.

EK 5 Capacidad para mover los brazos

Preguntas:

Categoria 0-3: ;Puedes mover los dedos, manos y brazos en contra de la gravedad?
¢ Cuanto puedes moverlos?

Puntuacion:

Categoria 0: Puede levantar al menos un brazo por encima de la cabeza. Se permiten

2
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los movimientos de compensacion.

Categoria 1: Como minimo puede levantar un antebrazo hasta la boca. Se permiten
movimientos compensatorios y el soporte del antebrazo.

Categoria 2: Puede levantar, como minimo, una mano en contra de la gravedad. Esta
permitido el apoyo del antebrazo.

Categoria 3: Tal y como esta descrito en el test.

EK 6: Capacidad para utilizar las manos y los brazos para comer.

Preguntas:

Categoria 0-3: 4 Me puedes explicar como comes?

Puntuacion:

Categoria 0: Puede elevar la taza o el vaso y comer usando un cuchillo, un tenedor o
una cuchara, si es necesario, sin necesidad de apoyo del codo.

Categoria 1: Necesita apoyar el codo para comer y/o beber.

Categoria 2: Como se describe y/o con movimientos compensatorios para doblar el
brazo (por ejemplo, apoyando el antebrazo en el borde de la mesa y usando los
musculos de la mano y de la mufieca).

Categoria 3: Tal y como se describe.

Nota: El tronco puede estar inclinado hacia adelante o reposando en el respaldo. Las
diferencias estan en la necesidad de apoyo o no del codo.

EK 7: Capacidad para girarse en la cama

Preguntas:

Categoria 0-3: 4 Como te giras en la cama durante la noche con la ropa de cama
habitual?

Puntuacion:

Categoria 0: Se gira por si mismo desde la posicién de decubito supino, a ambos lados
(todas las veces que necesite)

Categoria 1: Capaz de girarse parcialmente en la cama. Puede ser que necesite ayuda
(manual de otra persona o ayuda técnica) para colocar las piernas etc., o pueden
girarse en una direccién, pero no volver de nuevo a la posicién de decubito supino.
Categoria 2: Normalmente el nimero de cambios de posicion durante la noche es de 0
a 3 veces. En esta categoria se incluyen aquellos que no pueden girarse y no
necesitan o no piden ser girados durante la noche.

Categoria 3: Normalmente el nimero de vueltas es de 4 o mas veces.

A veces, es preferible la informacion del ayudante. Si hay una gran variacién en el
numero de cambios de posicion durante la noche se tendra en cuenta la media
aproximada de los ultimos 14 dias (la cuestion es cefirse a un promedio aproximado
de los ultimos 14 dias en condiciones de salud normales).

EK 8: Capacidad para toser

Preguntas:

Categoria 0-3: ; Como toses cuando tienes necesidad? ¢ Podria escuchar como toses?
Puntuacion:

Categoria 0: Siempre tose, sin ayuda, con un sonido fuerte.

Categoria 1: Capaz de limpiar las vias respiratorias altas, por lo general lo hace sin
ayuda.

Categoria 2: Tose con algun tipo de ayuda.

Categoria 3: Tal y como se describe.

Nota: Si el individuo dice que nunca tose, pedirle que lo haga para evaluar de acuerdo
con el sonido de la tos y la limpieza de la garganta.
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EK 9: Capacidad para hablar

Preguntas:

Categoria 0-3: 4 Puedes hablar de manera que lo que dices puede ser entendido si te
colocas en la parte de atras de una clase o en una habitacién de tu casa?
Puntuacion: La voz es evaluada independientemente de que la persona utilice
ventilacion asistida o no.

Categoria 0: Tal y como esta descrita. Es capaz de mantener un discurso con voz
fuerte durante un largo periodo de tiempo.

Categoria 1: Habla con una voz suave (puede ser capaz de elevar su voz, pero no por
largos periodos de tiempo).

Categoria 2: Habla con una voz tranquila, suave y/o necesita respirar o tomar aire
después de unas pocas palabras.

Categoria 3: Tal y como esta descrito, incluyendo el hablar “sin voz”.

EK 10: Bienestar fisico

Preguntas:

Categoria 0-3: ; Te encuentras bien de salud? ¢ Tienes apetito? ; Duermes bien por la
noche? ¢ Tienes dolor de cabeza por la mafana? ¢ Tienes dificultad para despertarte
por la mafana? ¢ Cémo son tus estados de animo? ;Ha perdido peso? ¢ Tienes miedo
a quedarte solo en casa? (Este punto se relaciona con la insuficiencia respiratoria y no
con las dificultades motoras o dificultades gastrointestinales).

Puntuacion

Categoria 0: Tal y como se describe. ¢ Te encuentras bien de salud?

Categoria 1. ; Necesitas descansar durante el dia?

Categoria 2: Ademas de la necesidad de descansar durante el dia se afiade dolor de
cabeza por la mafana, dificultad para mantenerse despierto, pérdida de peso.
Categoria 3: A los sintomas de la categoria 2 se le afiaden sudoracion, suefio durante
el dia, dolor de estémago, ansiedad.

EK11: Fatiga durante el dia

Preguntas

Categoria 0-3: ; Tienes que organizar tu dia o tomarte algin descanso para evitar
cansarte en exceso?

Puntuacion:

0: No se cansa ni necesita estructurar su dia

1: Limita la actividad para evitar la fatiga. Ej: Evita actividades diurnas si sale por la
noche

2: Si necesita descansar durante el dia puntua 2

3: Segun se describe en la Escala.

EK12: Control cefalico

Preguntas

Categoria 0-3: Qué tipo de soporte para la cabeza necesitas en tu silla de ruedas?
El asiento de la silla de ruedas debe estar lo mas horizontal posible. Si la silla de
ruedas esta permanentemente inclinada hacia atras puntta 3.

Puntuacion:

0: No necesita soporte para la cabeza. Control de cabeza completo incluso al subir o
bajar pendientes (rampa estandar 15°), no necesita soporte de cuello/cabeza para
prevenir que la cabeza caiga hacia delante o hacia atras.

1: Necesita algun tipo de soporte de cabeza (reposacabezas, mano del cuidador) al
subir y bajar pendientes (rampa estandar 15°)

2: Necesita soporte de cabeza al conducir en espacios cerrados o al aire libre.

3: Necesita soporte permanente de cabeza/cuello mientras esta sentado.
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EK13: Capacidad de control de Joystick

Preguntas

Categoria 0-3: ;Qué tipo de joystick utilizas para el control de la silla de ruedas?
Puntuacion:

0: Como se ha descrito. Joystick estandar, se entiende por ello el que ofrecen los
proveedores de las sillas de ruedas, ya sea a la derecha o a la izquierda.

1: Puntta 1 si se ha realizado cualquier adaptacion al joystick o de su posicionamiento
en la silla. Por adaptacién se entiende: Alargar la profundidad, alteracion de la
amplitud del movimiento o cambio de su posicién en la silla

2: La conduccién por escaneo requiere un minimo de fuerza y se puede colocar en
cualquier lugar. Los sistemas de soplar / absorber no suelen ser utiles en las
enfermedades neuromusculares. Esta categoria sirve también para incluir nuevas
técnicas y para las personas que pueden, parcialmente, acceder al WC pero necesitan
asistencia para maniobras especiales, tales como girar la silla o la conduccién de la
misma en superficies irregulares o con temperaturas bajas.

3: Como se describe

EK14: Textura de los alimentos

Preguntas

Categoria 0-3: ¢ Necesitas alterar los alimentos de alguna forma para poder ingerirlos?
Puntuacion:

0: Come todo tipo de alimentos sin tener que modificarlos.

1: Trocea la comida o evita alimentos duros, €j.: la corteza de la pizza, patatas fritas,
carne, etc.

2: Tritura la comida, hace puré o la pasa por un colador para que apenas hayan
grumos.

Puede necesitar suplementos alimenticios adicionales.

3: Basicamente es alimentado por sonda. Puede comer cantidades pequenas de
comida por via oral.

EK15: Alimentacion

Preguntas

Categoria 0-3: ¢ Cuanto tiempo tardas en completar una comida?

Puede haber variaciones de una cultura a otra. Tomar como referencia las costumbres
alimenticias de cada pais y familia para medir el tiempo.

Puntuacion:

0: Como se describe

1: Si es nifio puede requerir que le animen a que termine su comida en el mismo
tiempo que los demas. Si es un adulto puede requerir un poco mas de tiempo. (< de
10 minutos)

2: Necesita un tiempo adicional considerable para terminar una comida completa (mas
de 10 minutos extra)

3: No puede terminar una comida completa de una sola vez

EK16: La deglucion

Preguntas

¢ Tienes, en ocasiones, dificultades para tragar?

Puntuacion:

0: No se atraganta ni tiene problemas para tragar al comer y beber

1: De vez en cuando tiene problemas para deglutir o se atraganta (menos e una vez al
mes)

2: Tiene dificultades para tragar o se atraganta habitualmente (mas de una vez al mes)
o tiene que sentarse/tumbarse en una posicién especial, o adaptar la posicién de la
cabeza, para controlar la deglucion.
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3: Tiene dificultades para tragar saliva o secreciones. Comenta con que frecuencia
esto es un problema y quizas el porque. ¢ Esta asociado con problemas de ventilacion
nocturna, por una traqueotomia o una infeccion respiratoria?

EK17: Funcionalidad de la mano

Preguntas

¢ Puede hacer las siguientes actividades utilizando sus manos?

Puntuacion:

0: Tomar como referencia una botella de bebida gaseosa o de agua, estandar de 33
cl.. Si el plastico protector de la botella ya esta roto no se puntua 0.

1: Puede escribir dos lineas de texto sin la ayuda de alguna otra persona, puede
utilizar la otra mano para mover el papel, o puede utilizar un teclado con una o dos
manos, siempre que sean mas de una o dos teclas.

2: Puede firmar, escribir su nombre, enviar un mensaje de texto en el mdvil o usar un
mando a distancia.

3: Como se describe.

189



Anexos

190



Anexos

Anexo 4: Escala INQoL: Para obtener/utilizar la Escala pénganse en contacto

con Joaquin Fagoaga o con Mapi Research Trust (www.mapi trust.org).

Cuestionario Individual sobre la Calidad de
Vida Neuromuscular®

(INQoL)

Version 1.2

CICVN 1.2 © 2005, M R Rose & King's College NHS-Trust — Todos los derechos reservados.
IANQaLv_A_L{l._Z _eng-GBori.doc
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Anexo 6: Infermeria Comunitaria Universitat de Barcelona Version Reducida
(ICUB97-R). Para obtener la escala pongase en contacto con su autora, la

Dra. Inmaculada iibeda.
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Anexo 7: Autorizacién Dra. Birgit Steffensen

I, the undersigned Dr. Birgit F. Steffensen,
physiotherapist, Ph.D. and author and creator of
the Egen Klassifikation Scale (EK Scale) hereby
state:

That having read the English back-translation
from Spanish of the EK scale commissioned by
Joaquin Fagoaga Mata as part of his master’s
thesis in Physiotherapy and Scientific Evidence
titled “Translation and Validation of the Egen
Klassifikation Scale (EK Scale) for the Spanish
Population: Functional Evaluation of Non-
ambulatory People with Duchenne Muscular
Dystrophy and Spinal Muscular Atrophy” | certify
the text to be a conceptually equivalent

translation of the English version of the EK Scale.

In witness hereof | have hereunto set my hand
and affixed my Seal of Office this 28th day of
January 2011

Birgit }iynbo Steffensen, PT, Ph.D.

Senior researcher

The Danish National Rehabilitation Centre for
Neuromuscular Diseases

M

RehabiliteringsCenter
for Muskelsvind

www.rcfm.dk

O Vest for Storebaelt
Kongsvang Allé 23
DK -8000 Arhus C
TIf. +45 8948 2222
Fax +45 8948 2212

O st for Storebaelt
Bernstorffsvej 20
DK-2900 Hellerup

TIf. +45 3962 2205

Fax +45 3962 2287

RehabiliteringsCenter for Muskelsvind er en selvejende rehabiliterings- og udviklingsinstitution med lands- og landsdelsfunktion, jfr. sundhedslovens §79, stk. 2.
RehabiliteringsCenter for Muskelsvind is the national Danish multidisciplinary expert centre within the rehabilitation of neuromuscular diseases.
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RehabiliteringsCenter
for Muskelsvind

Vest for Storebaelt
Kongsvang Allé 23
DK - 8000 Arhus C

Ost for Storebaelt
Blekinge Boulevard 2, 1. sal
DK - 2630 Taastrup

TIf. +45 8948 2222
Fax +45 8948 2212

www.rcfm.dk

Aarhus, December the 16™ 2013

In relation to the PhD work of doctoral student, Joaquim Fagoaga, | hereby confirm
that the backwards translation of the Egen Klassifikation version 2 (EK 2), from
Spanish to English, is correct and the validity of the EK 2 scale is equal to the original
version of EK and even improved with respect to discriminatory power and
sensitivity. ‘

Bzl M‘“‘W
Birgit F. Steffensen, PT, PhD

Senior researcher
RehabiliteringsCenter for Muskelsvind
Kongsvang Allé 23

Aarhus

Denmark

RCFM er en selvejende institution med hgjt specialiseret funktion indenfor neurorehabilitering af personer med svaere neuromuskulzere sygdomme, jf. Sundhedslovens §79 stk.2.
The National Rehabilitation Centre for Neuromuscular Diseases is a multidisciplinary expert centre for neuromuscular rehabilitation.
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Anexo 8: Contrato validacion escala INQoL
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Anexo 9. Hojas de informacion al paciente y consentimientos informados de

los estudios

DOCUMENTO DE INFORMACION AL PARTICIPANTE DEL ESTUDIO DE INVESTIGACION
TITULO DEL ESTUDIO:

Traduccidon y Validacion de la Escala Egen Klassifikation 2 (EK2 Scale) en la Poblacion
Espafiola: Evaluacion funcional para personas no ambulantes afectas de Distrofia Muscular

de Duchenne y Atrofia Muscular Espinal
INVESTIGADOR PRINCIPAL:

Joaquin Fagoaga Mata . Fisioterapeuta del Servei de Rehabilitacio i Medicina Fisica del

Hospital Universitari Materno Infantil Sant Joan de Deu de Barcelona

Nos dirigimos a usted para informarle sobre un estudio de investigacion en el que se le invita a
participar El estudio ha sido aprobado por el Comité Etico de Investigacién Clinica del Hospital
Universitari Sant Joan de Déu.

Nuestra intencién es tan sélo que usted reciba la informacion correcta y suficiente para que
pueda evaluar y juzgar si usted quiere o participar en este estudio. Para ello lea este
documento informativo con atencién y nosotros le aclararemos las dudas que le puedan surgir

después de la explicacion. Ademas, puede consultar con las personas que considere oportuno.

En caso de que participen en algun otro estudio, lo tendran que comunicar al responsable para

valorar si pueden participar en este.

Debe saber que su participacién en este estudio es voluntaria y que puede decidir no participar
o cambiar su decision y retirar el consentimiento en cualquier momento, sin que por ello se
altere la relacion con su médico y/o su fisioterapeuta, ni se produzca perjuicio alguno en su

tratamiento.
DESCRIPCION GENERAL DEL ESTUDIO

El objetivo principal, a lo largo de la historia, en el manejo de las enfermedades incapacitantes
ha sido el elaborar algunos protocolos de tratamiento que permitan a las personas gque las
padecen, el mantener un nivel optimo de independencia funcional, estos protocolos tienen en
cuenta la evolucién propia de la enfermedad asi como la prevencién de las alteraciones

secundarias que puedan afectar a la funcionalidad.

Para obtener unos resultados o6ptimos, y poder tomar unas decisiones clinicas hay que
conseguir en primer lugar un lenguaje comun y herramientas de valoracién consensuadas

entre los diferentes especialistas que trabajen en los mismos objetivos.

La Escala EK2, fue desarrollada en Dinamarca en los afios 2004 al 2008 y validada en un
estudio en colaboracién con profesionales de Paises como Reino Unido, ltalia y Dinamarca

con el fin de wvalorar a las personas con Distrofia Muscular de Duchenne vy con Atfrofia
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Muscular Espinal en la etapa de la enfermedad en la que no es posible ambular y se hace
necesaria la utilizacion de la silla de ruedas. Estas dos enfermedades estdn muy bien
documentadas y estudiadas. Son enfermedades neuromusculares genéticamente
determinadas y que ambas se caracterizan por una progresiva disminucion de la fuerza
muscular y que afecta principalmente a la musculatura proximal de las extremidades y la
musculatura del tronco. Esto hace que gran parte de su vida, sobre todo en etapas posteriores
de la enfermedad, la pasen en silla de ruedas.. A lo largo de la historia se han creado y
utilizado diferentes escalas para valorar el estado de la enfermedad, casi todas ellas evaluaban

basicamente la actividad muscular de forma analitica o en extremidades superiores o inferiores,

El interés de este estudio es disponer de una Escala de valoracién para personas no
ambulantes con Atrofia Muscular Espinal y Distrofia Muscular de Duchenne traducida al
castellano y adaptada al entorno de la poblacién Espafiola. La traduccién al castellano de la
Escala Egen Klassifikation 2 (EK2 Scale) y su validacion en la Poblacién Espafiola sera una
herramienta de valoraciéon muy util, para los fisioterapeutas que trabajen en el ambito de las
Enfermedades Neuromusculares, ya que sera una herramienta que permitira valorar de una

forma sencilla, clara y fiable, a las personas con AME y DMD y que estan en silla de ruedas
A fin de poder:

Evaluar los posibles resultados durante la aplicacién de las diferentes estrategias terapéuticas
ylo tratamientos asi como el determinar la capacidad funcional en la evolucién de la
enfermedad, Ademas, al ser un Cuestionario que ya se ha utilizado en diferentes estudios se
podran cruzar los resultados obtenidos en estos paises y llevar a cabo estudios multicéntricos

utilizando la misma terminologia, tanto a nivel Europeo como a nivel mundial.

Proporcionar informacién al equipo interdisciplinar y al entorno familiar, a cerca de las

actividades motrices que el nifio/a realiza.
Cuantificar la capacidad funcional antes y después de un tratamiento.

Contar con una herramienta apropiada de investigacion para poder evaluar la eficacia de los

programas de rehabilitacién para personas con estas enfermedades neuromusculares.
BENEFICIOS Y RIESGOS DERIVADOS DE LA PARTICIPACION EN EL ESTUDIO

El beneficio inmediato de participar en el estudio es su contribucién al conocimiento y
desarrollo de la ciencia, o més concretamente de la fisioterapia en Espafia. No existe ningtn
beneficio directo para usted pero de esta manera puede contribuir en la futura tarea de los
profesionales de la salud para evaluar la calidad de vida y a su vez nos permitira valorar la

eficacia de los tratamientos y cuantificar su evolucion en el tiempo.

No existe ningln tipo de efecto secundario, riesgo o molestia para usted. Se garantiza su

seguridad durante el tiempo en el que se desarrollara el estudio. Se realizara una uUnica
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valoracién en persona, que sera grabada en video, para que posteriormente pueda ser
evaluado por otros dos profesionales y asi poder analizar las puntuaciones obtenidas. Las
mediciones seran llevadas a cabo por 2 fisioterapeutas titulados y especializados, quienes se
responsabilizan de su seguridad, ademas de la propia supervision del acompafiante ya que
pueden presenciar las mediciones. No se utilizan maquinas ni aparatos eléctricos que puedan
poner en peligro a usted en ningun momento. El Unico inconveniente que se podria encontrar
es que tengan que desplazarse fuera de su horario de atencién en la unidad, salvo que no se
pueda adaptar la sesion de valoracion a su sesion de tratamiento, y en el caso de que si se
adaptara, el hecho de que el fisioterapeuta utilice entre 20-30 minutos de la sesion para realizar

la medicién.

OBLIGACIONES DEL PARTICIPANTE

Usted no tiene ningun tipo de obligacién con respecto a este estudio.
CONFIDENCIALIDAD

El tratamiento, la comunicacion y la cesion de los datos de caracter personal de todos los
sujetos participantes se ajustara a lo dispuesto en la Ley Orgénica 15/1999, del 13 de
diciembre, de proteccion de datos de caracter personal. De acuerdo a lo que establece la
legislacién mencionada, usted puede ejercer los derechos de acceso, modificacién, oposicién y

cancelacién de datos, para lo cual debera dirigirse a la persona de referencia del estudio.

Los datos recogidos para el estudio estaran identificados mediante un cédigo y solo su
investigador principal del estudio/colaboradores podra relacionar dichos datos con su historia
clinica. Por lo tanto, su identidad no sera revelada a persona alguna salvo excepciones, en

caso de urgencia médica o requerimiento legal.

Solo se tramitaran a terceros y a otros paises los datos recogidos para el estudio que en
ningan caso contendran informacién que le pueda identificar directamente, como nombre y
apellidos, iniciales, direccion, n° de la seguridad sacial, etc. En el caso de que se produzca esta
cesion, sera para los mismos fines del estudio descrito y garantizando la confidencialidad como
minimo con el nivel de proteccién de la legislacion vigente en nuestro pais. Los resultados del
estudio pueden aparecer publicados en bibliografia médica, en ese caso su identidad no sera

de ninguna manera revelada.

El acceso a su informacién personal quedara restringido a los investigadores del
estudio/colaboradores, autoridades sanitarias, al Comité Etico de Investigacién Clinica y
personal autorizado por el promotor, cuando lo precisen para comprobar los datos y
procedimientos del estudio, pero siempre manteniendo la confidencialidad de los mismos de

acuerdo a la legislacion vigente.

Las grabaciones se depositaran en el Servicio de Fotografia Clinica y Medios Audiovisuales

del Hospital Universitari Sant Joan de Déu de Barcelona
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DATOS DE CONTACTO PARA OBTENER MAS INFORMACION

Mediante la firma de este formulario, afirma que se le ha informado de las caracteristicas del

estudio, ha entendido la informacion y el investigador ha clarificado todas sus dudas.

Para obtener respuesta a cualquier pregunta que pueda surgir durante la investigacién, puede

ponerse en contacto con el Sr. Joaquin Fagoaga Mata
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Estudio Calidad de Vida relacionada con la Salud de personas afectas
de Enfermedades Neuromusculares y de sus cuidadores principales en
la poblacién Espaiiola.

Nos dirigimos a usted para informarle sobre la realizacién de un estudio de
investigacion en el que se invita a participar. El estudio ha sido aprobado por el
Comité Etico de Investigacion Clinica del Hospital Universitari Sant Joan de
Déu de Barcelona

NGBl S O s i e S S S SR B9

Direccion correo electrOniCO. .......vneeeeie e e eas

afirmo:

Haber sido informado verbalmente de la realizacidon de un estudio de
investigacion.

Haber entendido que se me ha solicitado la participacion en un estudio de
investigacion.

Haber entendido que soy libre para rehusar la participacion o retirarme del
estudio en cualquier momento.

Haber recibido informaciéon sobre el tema de la confidencialidad de la
informacién. Por lo tanto

Deseo participar en el Estudio: Calidad de Vida relacionada con la Salud de
personas afectas de Enfermedades Neuromusculares y de sus cuidadores
principales en la poblacién Espafiola.

Investigador principal: Joaquin Fagoaga Mata . Fisioterapeuta del Servei de
Rehabilitacio i Medicina Fisica del Hospital Universitari Sant Joan de Deu de
Barcelona.

Para ello facilito mi direccion postal y/o correo electronico para recibir las
Escalas de valoracion de la Calidad de Vida necesarias para la realizacion de
este estudio.

Estas Escalas son encuestas de facil y rapida respuesta. Las recibiré en mi
direccion y después las enviare de nuevo al investigador principal, al cabo de
4-6 semanas recibiré otra y de nuevo las enviaré al remitente.
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Ademas recibiré, un documento de Informacién completa del Estudio asi como
el documento de Consentimiento Informado.

El interés de este estudio es disponer de una Escala de valoraciéon para
personas con Enfermedades neuromusculares traducida al castellano y
adaptada al entorno de la poblacién Espafiola.

La traduccidn al castellano de la Escala PedsQol,( Pediatric Quality of Life) y de
la INQgol (Individualized Neuromuscular Quality of Life Questionnaire) y su
validacion en la Poblacion Espafiola serdn unas herramientas de valoracién
muy Utiles para los fisioterapeutas y los diferentes profesionales que trabajen
en el ambito de las Enfermedades Neuromusculares, ya que sera una
herramienta que permitira valorar de una forma sencilla, clara y fiable, a las
personas con Enfermedades neuromusculares

A fin de poder:

Determinar la Calidad de Vida de las personas con patologia neuromuscular en
la Poblacidon Espariola asi como la de sus cuidadores.

Muchas gracias por su colaboracion.
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CONSENTIMIENTO INFORMADO

Titulo de la Investigacién:

Traduccion y Validacién de la Escala Egen Klassifikation (EK Scale) en la
Poblacién Espariola: Evaluacion funcional para personas no ambulantes
afectas de Distrofia Muscular de Duchenne y Atrofia Espinal Infantil tipo Il

Investigador principal:

Joaquin Fagoaga Mata . Fisioterapeuta del Servei de Rehabilitacio i Medicina
Fisica del Hospital Universitari Materno Infantil Sant Joan de Deu de Barcelona

YO €l STISTE oo s S e s s afirmo:

- Haber entendido que se me ha solicitado la participacion de mi hijo en un
estudio de investigacion.

- Haber recibido y leido la copia de la hoja de informacion adjunta.

- Haber entendido los beneficios y riesgos presentes al tomar parte en
este estudio.

- Haber tenido oportunidad para hacer preguntas y discutir el estudio.

- Haber entendido que soy libre para rehusar la participacion o retirar a mi
hijo/a del estudio en cualquier momento.

- Haber recibido informacién sobre el tema de la confidencialidad de la
informacion.

- Haber entendido que se realizaran grabaciones en video de la sesion de
evaluacidn y quien tendra acceso a las grabaciones.

vauteizaa ml bllofd sovnunmnnnasrsmrenrasneenrennarsus s a
participar en dicha investigacién.

Mediante la firma de este consentimiento informado, doy mi consentimiento
para que mis datos personales y los de mi hijo/a puedan ser utilizados, como
se ha descrito en este formulario, que se ajusta a lo que dispone la Ley
organica 15/1999, del 13 de Diciembre, de proteccién de datos de caracter
personal.

Entiendo que recibiré una copia de este consentimiento informado.

Firma del Padre / Madre Fecha DNI
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CONSENTIMIENTO INFORMADO

Titulo de la Investigacion:

Traduccién y Validacion de la Escala Egen Klassifikation (EK Scale) en la
Poblacién Espafiola: Evaluacion funcional para personas no ambulantes
afectas de Distrofia Muscular de Duchenne y Atrofia Espinal Infantil tipo 11

Investigador principal:

Joaquin Fagoaga Mata . Fisioterapeuta del Servei de Rehabilitacio i Medicina
Fisica del Hospital Universitari Materno Infantil Sant Joan de Deu de Barcelona

(oI ST L - T afirmo:

Haber entendido que se me ha solicitado mi participacion en un estudio
de investigacion.

Haber recibido y leido la copia de la hoja de informacion adjunta.

Haber entendido los beneficios y riesgos presentes al tomar parte en
este estudio.

Haber tenido oportunidad para hacer preguntas y discutir el estudio.
Haber entendido que soy libre para rehusar la participacién o retirarme
del estudio en cualgquier momento.

Haber recibido informacién sobre el tema de la confidencialidad de la
informacion.

Haber entendido que se realizaran grabaciones en video de la sesién de
evaluacion y quien tendra acceso a las grabaciones.

Y acepto participar en dicha investigacion.

Mediante la firma de este consentimiento informado, doy mi consentimiento
para que mis datos personales puedan ser utilizados, como se ha descrito en
este formulario, que se ajusta a lo que dispone la Ley organica 15/1999, del 13
de Diciembre, de proteccién de datos de caracter personal.

Entiendo que recibiré una copia de este consentimiento informado.

Firma Fecha DNI
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Anexo 10: Autorizacion de comités de ética

Universitat
Internacional
de Catalunya

Campus Sant Cugat

Josep Trueta s/n

08195 Sant Cugat del Vallés
Tel. (+34) 935 042 000

Sr. Joaquin Angel Fagoaga Mata

Benvolgut Joaquin,

Em complau comunicar-li que el Comité d’Etica per a la Recerca en Humans de la
Universitat Internacional de Catalunya, un cop avaluat el seu projecte de recerca
titulat “Traduccidén y validacion de la escala Egen Classification (EK Scale) en la
poblacién espafola: evaluaciéon funcional para personas no ambulantes afectas de
Distrofia Muscular de Duchenne y Atrofia Espinal Infantil”, ha emés un informe
favorable.

Aprofito 'avinentesa per saludar-lo ben cordialment,

Facultat de Medicina i

Carlos Velilla Ciéncies de la Satut
Secretari
Comité d’Etica per a la Recerca en Humans

Universitat Internacionat
R Catalunya

Sant Cugat del Vallés, 17 de febrer de 2011
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Funda
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INFORME DEL COMITE ETICO DE INVESTIGACION CLINICA
DE LA FUNDACIO SANT JOAN DE DEU

Don JesUs Pineda Sanchez, Secretario del Comité Etico de Investigacién Clinica
Fundacié Sant Joan de Déu Esplugues de Llobregat (Barcelona)

CERTIFICA

Que en la reunién del Comité Etico de Investigacion Clinica de la Fundacié Sant Joan
de Déu celebrada el dia 28 de octubre de 2010 se valoré la realizacion del protocolo
de estudio titulado “Traduccion y Validacion de la Escala Egen Klassifikation (EK
Scale) en la Poblacién Espafiola: Evaluacion funcional para personas no
ambulantes afectas de Distrofia Muscular de Duchenne y Atrofia Espinal
Infantil”. Cddigo CEIC PIC-73-10. Cuyo investigador principal es el Dr. Joaquin
Fagoaga Mata y se informé favorablemente.

Lo que firmo en Esplugues de Llobregat (Barcelona), a 12 de noviembre de 2010

Firmado:

Fundacié *

Sant © N

Jean o,
eu

3 . ) Comite Etic d'lnvestigacié Ch’n‘ica
Don JesUs Pineda Sanchez
Secretario CEIC Fundacién SJD
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INFORME DEL COMITE ETICO DE INVESTIGACION CLINICA

Dr. Pablo Ferrer Salvans, Secretario del Comité Etico de Investigacion Clinica
Fundacié Sant Joan de Déu Esplugues de Llobregat (Barcelona)

CERTIFICA

Que en la reunién del Comité Etico de Investigacién Clinica de la Fundacié Sant Joan
de Déu celebrada el dia 23 de mayo de 2013 se valor6 la realizacion del protocolo de
estudio titulado “Traduccién y Validacion de la Escala Egen Klassifikation 2 (EK2
Scale) en Ila Poblacién Espariola: Evaluacién funcional para personas no
ambulantes afectas de Distrofia Muscular de Duchenne y Atrofia Muscular
Espinal”, Codigo CEIC PIC-50-13, cuyo investigador principal es el Sr. Joaquin
Fagoaga Mata y se inform6 favorablemente.

Lo que firmo en Esplugues de Llobregat (Barcelona), a 5 de junio de 2013

Firmado:

Dr. Pablo Ferrer Salvans
Secretario CEIC Fundacién SJD
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Informe Dictamen Favorable
Proyecto Investigacion Biomédica

C.l. PIC-01-14

10 de febrero de 2014

CEIC Fundacio SantJoan de Déu

Dr. Pablo Ferrer Salvans
Secretario del CEIC Fundacié Sant Joan de Déu

CERTIFICA

12,  Que el CEIC Fundacié Sant Joan de Déu en su reunién del dia 30/01/2014, ha evaluado la propuesta
del promotor referida al estudio:

Titulo: “Calidad de Vida relacionada con la Salud de personas afectas de Enfermedades Neuromusculares
y de sus cuidadores principales en la poblacién Espaiiola”
Cédigo Interno: PIC-01-14

22, Considera que:

- El proyecto se plantea siguiendo los requisitos de la Ley 14/2007, de 3 de julio, de Investigacion
Biomédica y su realizacion es pertinente.

- Se cumplen los requisitos necesarios de idoneidad del protocolo en relacién con los objetivos del
estudio y estdn justificados los riesgos y molestias previsibles para el sujeto.

- Son adecuados tanto el procedimiento para obtener el consentimiento informado como la
compensacion prevista para los sujetos por dafios que pudieran derivarse de su participacion en el estudio.

- El alcance de las compensaciones econdmicas previstas no interfiere con el respeto a los postulados
éticos.

- La capacidad de los Investigadores y los medios disponibles son apropiados para llevar a cabo el estudio.

32,  Por lo que este CEIC emite un DICTAMEN FAVORABLE.

4°, Este CEIC acepta que dicho estudio sea realizado en los siguientes CEIC/Centros por los
Investigadores:

CEIC Fundacio Sant Joan de Déu Dr. Joaquin Fagoaga Mata
Hospital de Sant Joan de Déu d'Esplugues de Llobregat

Lo que firmo en Esplugues de Llobregat, a 10 de febrero de 2014

Fdo:

Dr. Pabto Ferrer Salvans
Secretario del CEIC Fundacié Sant Joan de Déu
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Comité Universitat
CER | d'Etica Internacional
de Recerca | de Catalunya

CARTA DE CONFORMITAT DEL CER PER A PROJECTES AVALUATS | APROVATS PER UN
CEIC

Codi de I'estudi: FIS-2015-04

Versié del protocol: 1.0

Data de la versié: noviembre 2011

Titol: Valoracion de la funcionalidad y la calidad de ida de las personas afectadas de
enfermedades neuromusculares y de sus cuidadores principales en la poblacién espaiola.

Sant Cugat del Vallés, 15 de desembre de 2015

Investigador: Joaquin Fagoaga

Titol de l'estudi: Valoracion de la funcionalidad y la calidad de ida de las personas
afectadas de enfermedades neuromusculares y de sus cuidadores principales en la
poblacion espaiiola.

Benvolgut,

Valorat el projecte presentat, el CER de la Universitat Internacional de Catalunya, considera que,
des del punt de vista étic, reuneix els criteris exigits per aquesta institucié i, per tant, ratifica
I'aprovacié del CEIC aportada, d'acord amb el reglament vigent.

Em permeto recordar-li que si en el procés d’execucié es produis algun canvi significatiu en els
seus plantejaments, hauria de ser sotmés novament a la revisio i aprovacié del CER.

Quedo a disposici6 per a qualsevol dubte o aclaracié al respecte.
Atentament,

/

<~

Dr. Josep Argemi
President CER-UIC
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