








GuiA DE
LAS ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES.
INFORMACION Y APOYO A LAS FAMILIAS



Reservados todos los derechos.
Queda prohibida la reproduccion total o parcial por cualquier medio,
sin la autorizacion previa, expresa por escrito, de la Editorial.

© Editorial: FORMACION ALCALA.

© ASEM

Avda. Andalucia, 64

23680 ALCALA LA REAL (JAEN)

Telfs. 953 58 53 30 (12 lineas) - 902 108 801 - Fax 953 58 53 31
info@zonadesalud.org - www.zonadesalud.org
info@faeditorial.es - www.faeditorial.es

ISBN: 978-84-96804-93-7 - D.L.- TO-0790-2008

Noviembre 2008

Imprime: Rotabook, S.L.



INDICE

Guia de las
Enfermedades Neuromusculares.
Informacion y apoyo a las familias

Presentacion 7
Introduccién 9
SECCION I. AREA DE SALUD 11

1. Las enfermedades neuromusculares.

2. El tratamiento de rehabilitacion.

3. La importancia de la prevencion primaria. Estudio del
genotipo.

4. La investigacién biomédica.

5. Necesidades y problemas detectados en el Area de
Salud.

6. Para saber mas — Area de Salud.

SECCION II. AREAPSICOEMOCIONAL 85
1. La persona afectada por una enfermedad neuromuscu-
lar.
2. El cuidador principal.
3. La familia.
4. Recursos de apoyo en el area psicoemocional.
5. Para saber mas — Area Psicoemocional.

SECCION I1l. AREASOCIAL 133
1. El trabajador social. El profesional de referencia.
2. Recursos sociales y asistenciales para personas con
discapacidad.
3. Prestaciones para personas con discapacidad.




4. La Ley de Promocion de la Autonomia Personal y
Atencidn a las Personas en situacion de Dependencia.

5. Autonomia personal

6. Necesidades y problemas detectados — Area Social

7. Para saber mas — Area Social

LA PALABRA DE AFECTADOS Y FAMILIARES 187

ANEXOS 197
I. Asociaciones contra las enfermedades neuromuscula-
res en Esparia.
1. Asociaciones contra las enfermedades neuromuscula-
res en el mundo.
I11. Paginas web de interés.
IV. Glosario de abreviaturas y conceptos.
V. Agradecimientos y colaboraciones.




Presentacion

Apreciadas familias:

Todos sabemos que ‘ofrecer informacion’ es uno de los principa-
les objetivos de la Federacion Espafiola de Enfermedades Neu-
romusculares (FEDERACION ASEM).

Conscientes de ello, hemos elaborado este proyecto para editar
una Guia de Informacién y Apoyo dirigida a los afectados y sus
familias. Asimismo, ésta también podra ser de gran utilidad para
los Médicos de Atencién Primaria. Los contenidos de esta Guia
de Informacién y Apoyo estaran reunidos en tres apartados:

« Area sanitaria

« Area psicoldgica, y

« Area social

Esta guia que tenéis ahora en vuestras manos nace con el propo-
sito de ser un referente para los afectados y sus familias. Ha sido
elaborada y contrastada por miembros del Comité de Expertos de
la Federacidn; colaboradores y profesionales de las entidades que
forman parte de la Federacidon, y mediante ella queremos haceros
llegar una informacién adecuada e interesante que nos oriente
tras el diagnostico de estas patologias.

FEDERACION ASEM, lleva 25 afios trabajando mediante su
movimiento a favor de los afectados y sus familias. Durante estos
afios hemos trabajado por la visibilidad de estas patologias, me-
jorando el dia a dia de los afectados y sus familias, consolidando
medidas correctoras, que posibiliten la maxima integracién en la
sociedad de nuestros socios.

En la actualidad nuestra FEDERACION ASEM, compuesta por
22 asociaciones repartidas en todo el estado espafiol, esta logran-
do ser un referente a todos los niveles para informar y dar a co-
nocer la problematica de estas afectaciones.



Para la elaboracién y edicion de esta Guia hemos contado con
la implicacién de la Fundacion Solidaria Carrefour. A través de
un convenio de colaboracién se puso en marcha el proyecto Li-
bros Solidarios en todos los. hipermercados Carrefour de Espa-
fia. Gracias a esta accion se obtuvo una importante recaudacion
que ha sido donada a la Federacién ASEM para la elaboracion y
publicacion de esta Guia.

Queremos agradecer a la Fundacién Solidaridad Carrefour
todo el apoyo que nos han ofrecido para que esta Guia de Infor-
macion y Apoyo sea una realidad.

Espero que esta guia, absolutamente pionera en Espafia sea una
nueva herramienta de gran utilidad en el futuro para nuestro co-
lectivo.

Un abrazo a todos.
Maria Teresa Balta
Presidenta de la Federacion ASEM.



Introduccidn

La elaboracién y coordinacion de una guia para afectados y fa-
miliares de enfermedades neuromusculares no s6lo es un reto a
nivel personal y profesional, sino también constituye un desafio
colectivo para la Federaciéon ASEM vy todas las entidades que
forman parte de ella.

¢Por qué?

Se trata del primer documento de referencia para las enfermeda-
des neuromusculares (ENM) realizado integramente desde la Fe-
deracion ASEM. Un proyecto de gran envergadura cuyo objetivo
es ofrecer una amplia informacion sobre estas enfermedades para
servir de ayuda y apoyo a las personas y las familias que, al recibir
un diagnostico de ENM, se sienten desorientados y con la sensacion
de incertidumbre y total desconocimiento. También se pretende am-
pliar el conocimiento sobre los rasgos caracteristicos de las ENM
a los profesionales sociosanitarios que estaran en contacto con los
afectados y familias durante todo el camino que éstos recorren.

La guia esta estructurada en tres areas: sanitaria, psicoldgica y
social. De esta forma, se intenta plasmar las particularidades que
viven las personas afectadas por ENM en diferentes ambitos de
su vida. Cada area, se divide a su vez en varios apartados o temas
para facilitar su lectura. A lo largo del documento, encontraras
diferentes cuadros-resumen que son una sintesis de lo expuesto
en el texto y que facilitan su compresién al ser de lectura rapida
y dar la informacién esencial. Al final de cada drea hemos afia-
dido un apartado denominado Para saber mas con los teléfonos
y direcciones de organismos oficiales de interés. También hemos
querido afadir el testimonio de varios afectados y familiares que
refleja la importancia que la guia supone para ellos, asi como el
espiritu de unidad que esta presente en la Federacion ASEM. Al
final de la guia encontrards varios anexos en los que se ofrece
informacion de utilidad: datos de las entidades de la Federacion
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ASEM, péginas web de interés y un glosario completo.
El apartado de agradecimientos, para mi, es muy importante ya
que el nacimiento de esta guia ha sido el resultado del trabajo
conjunto entre todas las entidades pertenecientes a la Federacion
ASEM que, si no hubiera sido asi, a esta guia le faltarian pelliz-
quitos de diferentes partes de Espafa. Por eso, quiero agradecer
desde aqui la colaboracion de todas mis comparfieras (si, todas
mujeres), trabajadoras sociales y coordinadoras de las entidades
ASEM de todo el pais.
Dar las gracias, también, a los revisores, tanto miembros del Co-
mité de Expertos de la Federacion, como otros trabajadores y co-
laboradores de las entidades ASEM, porque han aportado el rigor
cientifico-técnico de los contenidos que esta guia merece.
No me olvido de hacer una mencion especial a Xavier y Monica,
trabajadores de la Federacion ASEM y los que, gracias a su ayu-
da, orientacion y apoyo, me han permitido coordinar el trabajo
que se refleja en este documento.
También, agradecer a la Fundacion Carrefour su aportacion eco-
noémica para la edicion de esta guia. Gracias a la campafia so-
lidaria realizada en los meses de enero y febrero en todos los
hipermercados Carrefour se han podido recaudar los recursos
econdémicos necesarios para alcanzar el resultado que ahora te-
néis en vuestras manos.
Por Gltimo quiero daros las gracias a vosotros, afectados y fami-
liares, porque me habéis ensefiado mucho: como terapeuta ocu-
pacional, el trabajo en ASEM ha sido el inicio de mi andadura
profesional, la primera oportunidad laboral la encontré aqui y
ello me ha nutrido de unos conocimientos tedricos y practicos
inigualables. Pero mas importante que el aspecto profesional, es
el haberme permitido enriquecerme como persona: me habéis
ensefiado que no hay barrera que no se pueda atravesar, que hay
siempre algo por lo que levantarse cada dia, que un gesto, una
mirada o una palabra de apoyo vale més que cien ayudas sociales
y que una pérdida no es algo que te derrumba, sino que te hace
mas fuerte; no es lo que pierdes, sino lo que queda, los que has
ganado a lo largo de tu camino.
Simplemente, GRACIAS.
Thais Pousada Garcia.
Coordinadora Guia de Informacién y Apoyo. Federacién ASEM.



Capitulo I. Area de Salud

1. LAS ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES.

1.1 ;QUE SON LAS ENFERMEDADES NEUROMUSCULA-
RES?

Las enfermedades neuromusculares (ENM) son un conjunto de
maés de 150 enfermedades neuroldgicas hereditarias o adquiridas
que afectan a la musculatura y al sistema nervioso, pudiendo
estar afectados:

- El masculo.

- La unién neuromuscular (donde se junta el nervio con el

masculo).

- El nervio periférico (en brazos, piernas, cuello y cara).

- La motoneurona espinal (células nerviosas que controlan

la accién de los masculos).
Se encuentran dentro del grupo de las denominadas enfermeda-
des raras y son enfermedades poco conocidas.
Su aparicion puede producirse en cualquier etapa de la vida, tanto
en el nacimiento como en la adolescencia o en la edad adulta.
La enfermedad puede ser transmitida por las lineas genéticas
de una familia, y en algunos casos coexisten varios afectados
en la misma familia. En otras ocasiones no hay ningun historial
familiar, y la enfermedad es resultado de una mutacién genética
esponténea, una respuesta inmune anormal o una causa descono-
cida (adquiridas).

1
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Tienen en comun una metodologia de estudio y una sintomatolo-
gia clinica bastante homogénea, que se caracteriza por la pérdida
progresiva de fuerza muscular y la degeneracion del conjunto de
los musculos y de los nervios que los controlan. Aunque la dege-
neracion muscular no es dolorosa, la debilidad resultante puede
causar calambres, rigidez, deformidades de las articulaciones,
achaques y dolores cronicos, y a veces el agarrotamiento y para-
lizacion de las articulaciones (contracciones).

El aumento de las dificultades funcionales afecta en diferentes
grados, segun la enfermedad, a: la motricidad, la autonomia, la
respiracion, la funcion cardiaca o, incluso, a la nutricion, son las
complicaciones subyacentes de estas enfermedades.

Las ENM son enfermedades neurologicas, de naturaleza
progresiva, normalmente hereditarias y su principal
caracteristica clinica es la debilidad muscular

En general, los pacientes mantienen un nivel cognitivo y una
capacidad intelectual conservados, aunque en algunos casos
como por ejemplo, en la distrofia muscular congénita (DMC) o
en la distrofia muscular de Duchenne (DMD) puede observarse
un discreto déficit intelectual.

Las enfermedades neuromusculares son enfermedades croni-
cas, es decir, una vez que aparecen sus efectos, estos perduran
de por vida.

Todas las enfermedades neuromusculares son de naturaleza pro-
gresiva. Este tipo de evolucion provoca que los afectados vean
disminuida su capacidad funcional y, con ello, su autonomia per-
sonal para realizar las tareas cotidianas. Todo ello produce una
dependencia fisica cada vez mayor de una tercera persona, de
adaptaciones o de dispositivos de apoyo.

No tienen actualmente un tratamiento etiologico, por ello, las
estrategias de rehabilitacion son imprescindibles con el objeti-
vo no de curar la enfermedad, sino de prevenir sus complicacio-
nes, y asi tratar de disminuir la discapacidad y mejorar la calidad
de vida de estas personas.

La esperanza de vida varia segun la enfermedad y severidad de
ésta, desde muy corta hasta una duracion normal. Los problemas
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cardiacos y respiratorios, efectos secundarios del deterioro mus-
cular, son a menudo las causas del fallecimiento.

1.2 ALGUNOS DATOS - EPIDEMIOLOGIA

Las ENM estén catalogadas como enfermedades raras, ya que
afectan a un pequefio porcentaje de la poblacidn, es decir, con una
incidencia y prevalencia relativamente bajas. Ademas, al agrupar
amaés de 150 diagnosticos diferentes, se caracterizan por su gran
diversidad, e individualmente son poco frecuentes.

Son enfermedades poco conocidas, por lo que los esfuerzos de
investigacion y de difusion son minimos, mas si los comparamos
con los de otras patologias. Este hecho hace que los médicos de
familia, a lo largo de su actividad profesional vean en pocas oca-
siones a personas afectadas por ENM. Ademas, los hospitales ge-
neralistas no suelen disponer de la especializacion ni programas
requeridos para diagnosticar y tratar estas enfermedades.

En cifras globales, existen méas de 40.000 afectados por ENM
en toda Espafia.

Las ENM son enfermedades raras,
poco conocidas y muy diversas

13
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Las ENM de la infancia constituyen un grupo de enfermedades
muy amplio, heterogéneo y complejo. Son consideradas poco
frecuentes, aunque en las Ultimas décadas, ha aumentado su pre-
valencia debido a una mejor prevencion de las complicaciones y
a un aumento de la supervivencia. En su conjunto, se considera
una prevalencia de 100 personas afectadas por cada 100 000 ha-
bitantes. Por indicar un dato, la DM de Duchenne es la ENM mas
frecuente en la infancia, con una incidencia de 1 por cada 35 000
nacidos vivos y una prevalencia de 63 casos por cada millon de
habitantes.

Los datos sobre prevalencia en los adultos son similares, varian-
do desde una de cada cinco mil personas en las mas comunes,
hasta un caso entre cien, en las mas extrafias. Tomadas por sepa-
rado son un problema de salud poco impactante en la comunidad.
Si se toman en su conjunto son uno de los grupos de enfermeda-
des més frecuentes de la patologia neuroldgica. Por indicar un
dato, la distrofia mioténica de Steinert es la ENM mas comun en
la vida adulta puesto que se considera que la padece una de cada
20.000 personas.

A pesar del conocimiento de estos datos, una de las acciones de
la Federacion ASEM es promover la realizacion de un completo
estudio epidemiolégico en todo el territorio nacional para cono-
cer la realidad de las ENM en nuestro pais y su incidencia real
dentro de la poblacion.

1.3 (POR QUE SE PRODUCEN LAS ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES? ETIOLOGIA.

Las causas de las ENM son muy diferentes. Incluso, en muchas
enfermedades, no se conoce aun el origen pero se investiga acti-
vamente para determinarlo.

Las ENM pueden clasificarse, segiin su causa u origen en dos
tipos: genéticas y adquiridas.

Las ENM pueden ser de origen genético o adquirido.

a) Enfermedades neuromusculares de origen genético.
Las ENM de origen genético se producen como consecuencia de
la alteracion en una estructura relacionada con la herencia llama-
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da gen. El gen es un compuesto quimico (secuencias de nucled-
tidos) insertas en una cadena de moléculas que se conoce como
ADN (&cido desoxirribonucleico), que forma, a su vez, unas es-
tructuras llamadas cromosomas.
A continuacion, se explica el significado de tres conceptos que
pueden resultar confusos entre ellos y cuya comprension resulta
util para categorizar a las ENM de origen genético: genético, he-
reditario y congénito.
- Enfermedad genética: es debida a una alteracion de una
pequefia porcion del genoma, que es el conjunto de los genes
repartidos en 23 pares de cromosomas en la especie humana.
La presencia de una enfermedad genética puede ser debida a:
o0 La presencia de una anomalia cromosémica.
0 La pérdida y/o exceso de un fragmento de cromosoma.
o0 Al defecto de un gen (mutacion). Una mutacion es un
cambio en la secuencia quimica de un gen con respeto a la
variante normal que tiene consecuencias patologicas.
La palabra genético indica la causa de la enfermedad.

15
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- Enfermedad hereditaria: se trata de una enfermedad here-
dada de uno o los dos padres y que se transmite a la descen-
dencia. Sin embargo, en muchos casos, el gen defectuoso no
se expresa en los padres portadores. Una enfermedad heredi-
taria puede transmitirse con diferentes patrones de herencia:
0 Autosdmica dominante: El gen anormal se encuentra uno
de los autosomas (pares de cromosomas) y su efecto ne-
gativo no se compensa por el gen normal correspondiente.
En la forma dominante uno de los padres se halla afecta-
do aunque puede estarlo de forma leve. Esto determina un
riesgo del 50% de tener hijos afectados.
0 Autosémica recesiva: Se produce la coexistencia de un
gen alterado y de un gen normal en el mismo cromosoma.
Es decir, en este caso, hay un gen normal en el otro cro-
mosoma del mismo par y éste compensa los efectos del
gen lesionado Por lo tanto, existe una transmision del gen
alterado, pero la persona puede desarrollar o no la enfer-
medad. La enfermedad se manifiesta en los hijos si ambas
alteraciones se combinan y la probabilidad de que esto
ocurra es del 25%. El hombre o la mujer que posee un gen
anormal y un gen normal son portadores asintomaticos.
0 Recesiva ligada al sexo: El defecto genético se halla en
el mismo cromosoma que determina el sexo. Los hombres
tienen una conformacion de cromosomas sexuales llamada
XY y las mujeres XX. Por ello, los varones pueden pa-
decer enfermedades que se hallan ligadas o ubicadas en
el cromosoma X, ya que al tener solo un X, no cuentan
con una version sana del mismo que reemplace la funcién
alterada. De este modo, las mujeres son portadoras de la
enfermedad y sus hijos varones pueden padecer la enfer-
medad con una probabilidad del 50%.
En definitiva, la palabra hereditario sefiala el hecho de que
una enfermedad es transmisible de una generacion a otra.
- Enfermedad congénita: Es una enfermedad que se presen-
ta ya al nacimiento y que, incluso, puede manifestarse duran-
te la vida intrauterina. No explica la causa de la enfermedad
sino, Unicamente, el momento de su manifestacion. Es decir,
la palabra congénito indica el periodo en el que se manifiesta
la enfermedad, en este caso, en el nacimiento.
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De esta manera y a modo de sintesis, se puede decir que todas
las enfermedades hereditarias son genéticas, pero no todas las
enfermedades genéticas son hereditarias. Las enfermedades con-
génitas pueden tener un origen genético o no.

La gravedad de una enfermedad genética no depende del
tipo de herencia, sino de la importancia del gen defectuoso,
o de si éste puede ser compensado por la accién de otros.

b) Enfermedades neuromusculares adquiridas
Las ENM adquiridas, a su vez, se pueden clasificar segin su me-
canismo causante en cuatro tipos:
- De origen inmunoldgico o de base autoinmune: son aque-
llas en las que el sistema inmune (encargado de defender al
organismo de invasiones extrafias de microorganismo patoge-
nos o del desarrollo de células) ataca a las propias células o
estructuras del organismo porgue no las reconoce como tales.
Esto da lugar a sintomas muy variados, en funcion de la es-
tructura afectada. Este proceso suele desencadenarse tras una
infeccion viral o bacteriana previa sobre una base de predis-
posicion genética. Ejemplos de este grupo son la miastenia,
polimiositis, polineuropatias, etc.
- De origen infeccioso: Se producen por la infeccion provo-
cada por un agente exdgeno (procede del exterior del organis-
mo) que puede ser virico, bacteriano o parasitario.
- De origen toxico-medicamentoso: Se deben a la accion de
toxicos exdgenos como el alcohol o algunos farmacos (como
estatinas), toxicos industriales o toxicos vegetales.
- De origen endocrino-metabolico: Son enfermedades que
se pueden producir por tres mecanismos:
o Deficiencia de nutrientes o vitaminas esenciales.
0 Ausencia 0 exceso de determinadas hormonas.
0 Acciobn de tdxicos endogenos (del propio cuerpo) pro-
ducidos por el mal funcionamiento de algunos sistemas
corporales como el higado o el rifion.
Ejemplos dentro de este grupo son: Polineuritis diabética o
urémica, miopatias metabdlicas

17
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1.3 TIPOS DE ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES.
CLASIFICACION.

No existe un tnico criterio a la hora de clasificar las ENM ya que
puede hacerse desde el punto de vista fisiopatoldgico, clinico o
bien dar prioridad a otros conceptos como la forma de transmi-
sién hereditaria. Actualmente tiene interés la clasificacion basada
en la biologia molecular, lo que permite la creacion de nuevos
subtipos dentro de un mismo conjunto de sintomas.

La clasificacion de las ENM va cambiando a medida que se co-
nocen nuevos hallazgos sobre las causas de cada una de ellas. Por
lo tanto, esta categorizacion puede variar con l0s nuevos avances
biomédicos.

En la clasificacién que se expone continuacion no se incluyen las
ENM secundarias (toxicas, endocrinas, infecciosas, medicamen-
tosas...) ni las alteraciones asociadas a problemas sensitivos y/o
del sistema nervioso central.

Los principales tipos de ENM son:

Distrofias musculares:
Las distrofias musculares (DM) afectan predominantemente al
musculo estriado y son debidas a un defecto alguna de las protei-
nas que forman parte de la fibra muscular, ya sean estructurales
o enzimdticas (ejemplos son la distrofina, calpaina, merosina y
emerina, entre otras).
Dentro de este grupo se distinguen ocho categorias:

1. Distrofinopatias
Son DM progresivas que se caracterizan por anomalias molecu-
lares de la distrofina, una de las principales proteinas que man-
tienen la estructura de la fibra muscular. Tienen una forma de
transmision ligada al cromosoma X, por lo que la trasmiten las
mujeres y la manifiestan clinicamente los hombres.

Las distrofinopatias engloban las siguientes formas clinicas:
.DM de Duchenne
.DM de Becker
.Otras
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2. Distrofias musculares congénitas

Son DM que por alteracion de proteinas musculares se manifies-
tan clinicamente desde el nacimiento o en los primeros meses
de vida. Cursan con hipotonia, debilidad de los musculos de los
miembros y del tronco, y pueden asociar otro tipo manifestacio-
nes como retracciones musculares, malformaciones oculares o
alteraciones de la sustancia blanca cerebral. EI modo de herencia
es variable.

Las distrofias musculares congénitas
engloban las siguientes formas clinicas:
.DM por déficit de merosina
.DM de Fukuyama
.Sindrome de Walker-Warburg y de MEB

3. Distrofia muscular de Emery-Dreifuss
Es una DM progresiva con patron de herencia autosémico domi-
nante que suele manifestarse entre la 1°y 2° década de la vida. Se
caracteriza por la aparicion de retracciones del biceps, del tendén
de Aquiles y de los musculos cervicales posteriores. Cursa con
debilidad muscular himero-peroneal y afectacion cardiaca.

4. Distrofias musculares de cinturas (LGMD)
Se trata del grupo méas heterogéneo desde el punto de vista clini-
co como molecular. Inicialmente se agruparon bajo este nombre
aquellas DM con debilidad fundamental de la cintura pelviana
0 escapular, y que no correspondian al fenotipo Duchenne o fa-
cioescapulohumeral. Se dividen en dos grandes grupos segun su
modo de herencia autosémico dominante (LGMD1) o recesivo
(LGMD2).

5. Distrofia muscular facioescdpulo humeral
Es una de las DM mas frecuentes, y tiene un patron de heren-
cia autosémico dominante. Suele manifestarse en la juventud,
aunque existen formas de inicio mas tardio y la penetrancia es
variable. Se caracteriza por la presencia de debilidad y atrofia
de los muasculos de la cara y de la cintura escapular: movilidad
facial reducida, dificultad para levantar los brazos por encima
de la cabeza, hombros caidos hacia delante y omoplatos promi-
nentes. Su evolucién es muy lenta con frecuentes periodos de

19
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estabilizacion. La esperanza de vida es normal a pesar de que la
incapacidad funcional suele ser grave.

6. Distrofia muscular oculofaringea
Es una DM progresiva que aparece en la edad adulta (entre 40 y
60 afios) y se caracteriza por caida de los parpados y dificultad
para tragar los alimentos (disfagia). Su evolucion es lenta con
agravacion progresiva de las limitaciones funcionales.

7. Miopatia de Bethlem
Se trata de una DM progresiva, con patron de herencia autoso-
mico recesivo que se produce por déficit del coldgeno VI. Suele
manifestarse en la 12 década con retracciones articulares impor-
tantes, de codos, aquileas e interfalangicas y que progresa hacia
debilidad muscular que afecta més a los musculos proximales
que a los distales y a los extensores mas que a los flexores.

8. Sarcoglicanopatias
Son DM progresivas caracterizadas por la ausencia de un sarco-
glicano (a, b, d, g) asociado a la distrofina, visible en la biopsia
muscular. Cursan con debilidad muscular, que aparece en la in-
fancia en la raiz de los miembros, especialmente de las piernas.
Existe una gran variedad clinica: formas graves con empeora-
miento progresivo implicando la pérdida de la marcha y formas
méas moderadas caracterizadas por la persistencia de una fatiga
importante.

Miopatias distales

Son un grupo de enfermedades con patrén de herencia autosomi-
co recesivo o dominante. La afectacion es predominantemente
en la musculatura distal de miembros inferiores, y segun el tipo
afectara fundamentalmente al compartimento anterior o posterior
de las piernas. Algunas de ellas se caracterizan por presentar va-
cuolas ribeteadas en la biopsia muscular.

Las miopatias distales engloban las siguientes formas clinicas:
.MD tipo Welander
.MD tipo Markesbery-Griggs
.MD tipo Miyoshi
.MD tipo Nonaka
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Son progresivas (los sintomas se gravan con el paso del tiempo)
con una afectacion de los musculos ascendente, pero el ritmo de
evolucion es moderado.

Miopatias congénitas

Dentro de este grupo se distinguen varios tipos de enfermedades,
con patron de herencia variable. Estas enfermedades se produ-
cen por un defecto en el desarrollo del musculo, lo que implica
la aparicion de alteraciones caracteristicas en la biopsia muscu-
lar, especificas de cada uno de los tipos de miopatia congénita.
Suelen diagnosticarse poco después del nacimiento (de ahi lo de
congénitas) al observar que el bebé se mueve poco, esta débil
y adopta posiciones anormales o0 no se alimenta correctamente.
Pueden aparecer en cualquier etapa de la vida.

Las miopatias congeénitas engloban
las siguientes formas clinicas:
.MC nemalinica
.MC central core
.MC centronuclear
.MC miotubular
.MC con minicores

Distrofia miotonica de Steinert

Es la DM més frecuente. Tiene una herencia autosémica domi-
nante, y se produce el fenémeno de anticipacion: los sintomas
suelen aparecer de forma mas precoz y suelen ser mas graves en
generaciones sucesivas. Existen formas congénitas (muy graves
y a menudo letales) y formas de inicio més tardio.

Se caracteriza por la aparicion de una debilidad progresiva de los
musculos faciales, elevadores de parpados (existe ptosis), bul-
bares (suele existir disfagia) y distales. Lo que caracteriza y da
nombre a esta enfermedad es la dificultad para relajar los muscu-
los después de una contraccién mantenida, lo que se denomina
fendbmeno miotdnico.

Es habitual la presencia de cataratas, calvicie y anomalias endo-
crinas, hormonales y cardiacas. Su evolucion es variable y puede
llegar a alcanzar un estado de gran invalidez a los 15 0 20 afios
tras su aparicion.
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Miotonias congénitas
Se manifiestan desde el nacimiento o en la infancia. Dentro de
este grupo se distinguen:

1. Miotonias congénitas: autosémica recesiva (o tipo Becker,
mas grave) y autosomica dominante (o tipo Thomsen, mas leve).
Es una miotonia difusa que se agrava con el frio y mejora con el
movimiento. Se trata de enfermedades no progresivas que produ-
cen una invalidez, en general, moderada durante toda la vida.

2. Miotonia condrodistrdfica (sindrome de Schwartz— Jam-
pel). Es una miotonia, en ocasiones dolorosa, asociada a proble-
mas del crecimiento. Por eso, son frecuentes las deformaciones
esqueléticas.

Paralisis periodicas familiares
Dentro de este grupo se distinguen dos tipos:

1. Adinamia episddica de Gamstorp y enfermedad de West-
phal. Se manifiesta con episodios de pardlisis, con una duracion
y frecuencia variables. Afectan a los cuatro miembros, y son pro-
vocados por: el descanso tras el ejercicio, una comida muy salada
y/o rica en azucares, la exposicion al frio, un episodio febril o un
traumatismo fisico o psiquico. En general, no existen molestias
entre las crisis. Se observa una mejoria con la edad: desaparicion
de las crisis hacia los 40 — 50 afios.

2. Paramiotonia de Eulenburg. Miotonia persistente con
el ejercicio, que se agrava visiblemente con el frio y va acompa-
fiada de debilidad muscular. Es una afectacion estable.

Enfermedades musculares inflamatorias
Se trata de un grupo de enfermedades adquiridas (no heredita-
rias) de causa inmunoldgica. Dentro de este grupo se distinguen
dos tipos:

1. Polimiositis y dermatomiositis
Son enfermedades inflamatorias del musculo que aparecen en la
infancia o en la edad adulta. Se caracterizan por la presencia de
mialgias y debilidad de los musculos predominantemente proxi-
males (hombros, pelvis y cuello). En la dermatomiositis suele
aparecer una erupcion eritematosa en la cara y en la parte alta
del tronco. Su evolucion es variable. Se trata de enfermedades
tratables, y suelen responder bien a inmunosupresores.
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2. Miositis por cuerpos de inclusion

Es una enfermedad inflamatoria del musculo con un comienzo
insidioso en la edad adulta. Se caracteriza por la presencia de
debilidad muscular y amiotrofia proximal de los miembros infe-
riores, en general simétricos, de musculatura flexora de la mano y
de musculos bulbares. A pesar de ser una enfermedad de supuesta
etiologia inmune no responde bien a ninguno de los tratamientos
ensayados.

Miositis osificante progresiva

Es una enfermedad que se manifiesta en la infancia. Se producen
crisis de osificacion de los musculos que se vuelven duros como
piedras. Estas osificaciones producen limitaciones articulares y
deformidades.

Su evolucién se produce por brotes o por crisis a lo largo de toda
la vida.

Miopatias metabdlicas
Se trata de un grupo de enfermedades genéticamente determina-
das, cuya base etiopatogénica es la dificultad para obtener ener-
gia por parte de la fibra muscular. Este grupo se clasifica, a su
vez, en tres subgrupos:

1. Miopatias mitocondriales
Son miopatias metabolicas que aparecen en la primera infancia o
en la edad adulta (segun el tipo).
En la mayoria de los casos, aparece debilidad permanente de los
musculos de los ojos (caida palpebral o ptosis) con o sin afeccion
muscular de los miembros. También es frecuente la presencia de
fatigabilidad, a menudo dolorosa con el esfuerzo. Los afectados
suelen tener dificultad para alimentarse y problemas de deglucién
(en las formas graves). Su evolucion es variable segun la grave-
dad del tipo, aunque la mayoria no causan demasiada invalidez.
En las formas graves, es posible una afeccion cerebral que pueda
causar problemas de equilibrio, epilepsia y/o parélisis.

2. Lipidosis musculares
Son miopatias metabolicas que aparecen en el recién nacido, en
la infancia o en la edad adulta, segun la forma.
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Las lipidosis musculares engloban
las siguientes formas clinicas:
.Déficit de carnitina
.Déficit de carnitina palmitiltransferasa
.Décicil de acetil CoA deshidrogrenasa
.Déficit parcial de CPII

3. Glucogenosis musculares
Se trata de miopatias metabdlicas que pueden aparecer a cual-
quier edad: desde la infancia a la edad adulta. Suelen cursar con
fatiga muscular, dolores al realizar esfuerzo y calambres.

Las glucogenosis musculares engloban
las siguientes formas clinicas:
.Enfermedades de Mc Ardle

.Enfermedad de Pompe

Enfermedades de la unién neuromuscular
Dentro de este grupo se engloban tres subgrupos:

1. Miastenia gravis
Se trata de una enfermedad de causa inmunoldégica, producida por
la presencia de anticuerpos contra componentes de la membrana
postsinaptica de la unién neuromuscular. Es una enfermedad que
puede manifestarse a cualquier edad, aunque lo més frecuente es
entre los 20 y 30 afios en las mujeres y entre los 40 y 60 en los
hombres. Se caracteriza por presentar una debilidad muscular de
intensidad y duracion variables que pueden afectar a cualquier
musculo. Esta debilidad puede aumentar con el esfuerzo y/o con
la repeticion del movimiento. Su evolucion es variable, con remi-
siones 0 exacerbaciones. Se trata con inmunosupresores.

2. Sindrome de Eaton-Lambert
Es una enfermedad debida a anticuerpos contra componentes de
la membrana presinaptica de la unién neuromuscular. En un por-
centaje elevado de las ocasiones se trata de una enfermedad para-
neoplésica, por lo que se debe descartar la presencia de un cancer
oculto (especialmente de pulmén). Produce debilidad en piernas,
y alteraciones autondémicas (impotencia, estrefiimiento...).
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3. Sindromes miasténicos congénitos
Se trata de enfermedades genéticamente determinadas, que apa-
recen desde el nacimiento. Se caracterizan por la presencia de
fatiga anormal debida a una debilidad muscular localizada o ge-
neralizada. Algunas formas responden de forma parcial a trata-
miento con anticolinestésicos. Existe una forma adulta de posible
comienzo tardio (el sindrome del canal lento).

Amiotrofias espinales
Las amiotrofias espinales constituyen un grupo de enfermedades
caracterizadas por la pérdida o degeneracion de las neuronas del
asta anterior de la médula espinal. EI mal funcionamiento de es-
tas neuronas hace que el impulso nervioso no pueda transmitirse
correctamente y, por tanto, los movimientos y el tono muscular
se ven afectados. Inicialmente, estdn méas afectados los musculos
proximales y la debilidad en los miembros inferiores suele ser
generalmente mayor que la de los miembros superiores.
Existen diferentes tipos de amiotrofias espinales, todas con pa-
trones de herencia autosomico recesivo:

1. Amiotrofias espinales infantiles tipos I y Ib
Su inicio es antes de los 6 meses de edad y son nifios con una debi-
lidad tan intensa que no llegan a sentarse. Se caracteriza por presen-
tar una debilidad simétrica de los musculos proximales y del tronco,
extendiéndose hacia las extremidades. Son frecuentes las afeccio-
nes respiratorias. Puede existir afectacion del tronco cerebral (con
un inicio antes de los 3 meses) con riesgo de muerte subita.

2. Amiotrofia espinal infantil tipo 11
Su inicio se produce después de los 6 meses de edad, y son ni-
fios que llegan a poder sentarse, aunque no adquieren la marcha.
Cursa con una debilidad simétrica de los musculos proximales y
del tronco. Puede haber una posible afectacion de los musculos
intercostales inferiores.

3. Amiotrofia espinal infantil tipo 111
Su inicio se produce hacia el final de la infancia o principio de la
adolescencia.
Cursa con debilidad de los musculos proximales, y aunque llegan
a adquirir la marcha lo hacen con dificultad. Suele haber dificul-
tad para levantarse del suelo y para subir escaleras.
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4. Amiotrofia espinal del adulto tipo IV
Su inicio se produce en la edad adulta. Cursa con paralisis y atro-
fia de los musculos distales de las piernas. Pueden existir dificul-
tades respiratorias y debilidad de los musculos de los muslos y
de los antebrazos.

Neuropatias hereditarias sensitivo-motoras (enfermedades
de Charcot-Marie-Tooth):

Las neuropatias hereditarias forman un grupo muy frecuente de
enfermedades genéticas. Las formas méas conocidas son aquellas
que se heredan de forma autosomica dominante, que afectan a la
mielina de los nervios y se manifiestan en la infancia (enferme-
dad de Charcot-Marie-Tooth tipo 1A) Esta forma se caracteri-
za por presentar amiotrofia distal de las piernas y los brazos. Es
frecuente una debilidad muscular que produce problemas en la
marcha. Suelen aparecer problemas de la sensibilidad profunda y
superficial, dolores y, frecuentemente, pie cavo. La gravedad de
la afectacion es muy variable.

Su evolucion es lentamente progresiva.

Para obtener mds informacion acerca de la clasificacion y los tipos
de enfermedades neuromusculares, la Federacion ASEM ha edita-
do el folleto Principales Enfermedades Neuromusculares y el libro
Enfermedades Neuromusculares. 49 fichas, que estdn disponibles
para su consulta y descarga gratuita en su pdagina web.

1.5 ;:COMO SE DIAGNOSTICAN LAS ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES?

El diagndstico de una enfermedad neuromuscular, a veces, no
es facil. Como ya se ha visto, las ENM pueden deberse a causas
muy variadas y, en el caso de las hereditarias, a veces es dificil
identificar el gen defectuoso causante y, por tanto, determinar la
exactitud del diagndstico.
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Ademaés, con mucha frecuencia, cuando se diagnostica una ENM,
con el tiempo, y debido a nuevos avances biomédicos, se com-
prueba que el diagnostico es incorrecto y es necesario volver a
realizar las pruebas pertinentes.

Lo primero que se tiene en cuenta a la hora de orientar el diag-
nostico de una ENM es la historia clinica. Es decir, los padres
del nifio empiezan a sospechar que algo no va bien cuando éste
se cae con frecuencia, le cuesta andar y levantarse del suelo. Una
persona en la adolescencia o en la edad adulta suele acudir a la
consulta del médico cuando empieza a notar sintomas importan-
tes de cansancio, falta de fuerza muscular, dificultad para subir y
bajar escaleras, para caminar...

El correcto diagnostico de las ENM se basa en la historia
clinica y en los resultados de las pruebas diagnosticas.

La confirmacién de estos primeros sintomas a través del examen
clinico orienta al médico de cabecera para realizar una deriva-
cion al profesional pertinente, en este caso el neurélogo, para
que lleve a cabo las pruebas diagnosticas adecuadas que permi-
tan confirmar o no la presencia de una ENM.
Segln sea la sospecha clinica, se utilizan unos métodos comple-
mentarios de diagnostico u otros, que pueden ser:
» Examenes de laboratorio: Para estudiar las enzimas
musculares especificas: la CPK o CK que suelen presentar
una alteracion en enfermedades del madsculo.
« Estudio radioldgico del muasculo: Es el estudio de las
estructuras musculares a través de técnicas de imagen
como la ecografia, el TAC o la resonancia magnética.
 Electromiografia: Es el estudio de la funcion eléctrica
de las fibras musculares. Se inserta una pequefia aguja en
los musculos de brazos y piernas y se registra un patron
caracteristico de actividad muscular. Esta prueba es util
para concretar el tipo de ENM.
* Estudios de conduccion nerviosa: miden los distintos
parametros de la funcién de los nervios periféricos.
* Estudios de cuantificacion sensitiva: Permite estudiar
los niveles de sensibilidad en aquellas enfermedades que
involucran los nervios periféricos.
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 Biopsia muscular: Es la principal herramienta en el
diagnostico ya que permite observar en forma directa las
alteraciones del musculo y asi caracterizar el proceso.
Consiste en una pequefia incision de la que se extrae una
muestra de musculo para analizar y observar su afectacion
primaria o secundaria. Ademas de para el diagnostico, se
practica para establecer un prondstico que dependera del
grado de afectacion del masculo.

* Biopsia de nervio: Cumple la misma funcién que la
biopsia muscular cuando la enfermedad se asienta en el
nervio periférico.

* Test genético / de ADN o molecular: Es la prueba que
confirma definitivamente la presencia de una ENM de
base genética y resulta necesario para ensayar tratamien-
tos etiologicos.

Hoy en dia es posible identificar con precision el diagndstico
a través del test genético e identificar la alteracion genética de

muchas enfermedades.
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1.6 ;CUALES SON LOS SINTOMAS DE LAS ENM?

Como se ha visto, las ENM pueden deberse a causas muy diver-
sas, por lo que sus sintomas también varian de una enfermedad
a otra. Sin embargo, existe un grupo de manifestaciones clinicas
que suelen estar presentes en la mayoria de ellas:

El sintoma principal y més caracteristico es la debilidad muscu-
lar. La persona la detecta cuando aparecen las dificultades para
realizar las actividades de la vida diaria tales como dificultad para
subir la escalera, caminar, destapar una botella, levantar objetos...
En la primera infancia los sintomas mas comunes incluyen cai-
das frecuentes, dificultad para incorporarse del suelo, dificultad y
lentitud al correr y marcha con balanceo de caderas.

La debilidad muscular puede ser progresiva o intermitente. Por
otra parte es generalmente simétrica, es decir, la debilidad en
ambos lados del cuerpo es similar, aunque en ocasiones un lado
parece mas afectado que el otro. Puede afectar a la musculatura
distal o proximal de las extremidades o ser global, e incluso afec-
tar a la musculatura facial y ocular.

La debilidad y fatigabilidad después del ejercicio es propia de la
miastenia y las miopatias metabdlicas.

Otro sintoma frecuente es la miotonia que es la dificultad para
relajar el masculo tras una contraccion. Puede ser de intensidad
variable segln los musculos y circunstancias externas.

El principal sintoma clinico es la debilidad
0 pérdida de fuerza muscular.

La debilidad muscular puede condicionar la aparicion de con-
tracturas, que se producen cuando, tras una inmovilizacion
prolongada, las articulaciones se fijan y se pierde la libertad de
movimientos.

En ocasiones, en algunos tipos de distrofia, los musculos presen-
tan un mayor volumen en lugar de estar reducidos. Este aumento
muscular se conoce como pseudohipertrofia, o falsa hipertrofia.
Su causa no esta del todo clara, sin embargo, es probable que se
deba a que el tejido muscular es reemplazado por grasa.

La debilidad no esta asociada con el dolor y lo normal es no
sentir molestia alguna cuando se toca algiin musculo. A veces,
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especialmente en los tipos de distrofia que afectan a los brazos,
los calambres y la rigidez son bastante comunes. Estos suelen
ocurrir con mayor frecuencia en las miopatias metabdlicas en
las que el misculo tiene alguna dificultad para obtener energia
a partir de los combustibles que obtiene de la alimentacién. La
frecuencia y la intensidad del dolor en las ENM no se reconocen
bien, por lo que debe examinarse minuciosamente.

En algunas ENM, en donde los nervios periféricos se hallan afec-
tados, pueden aparecer sintomas sensitivos como hormigueos
en las extremidades, dolores en brazos o piernas, pérdida de la
sensibilidad, etc.

Cuando la enfermedad aparece en el recién nacido o en los pri-
meros meses de vida se reconoce por hipotonia (que es la falta
de tono muscular), disminucién de los movimientos espontaneos
del bebé, llanto débil y dificultad en la succidn.

La afectacion muscular puede producir consecuencias
funcionales sobre otros drganos y sistemas corporales.

Ademas de la presencia de estos sintomas, la afectacion muscular
puede producir consecuencias funcionales sobre otros drganos y
sistemas del cuerpo que pueden dar lugar a las siguientes com-
plicaciones:
« Alteraciones de la marcha: Son muy variables. En de-
terminadas enfermedades congénitas no existe capacidad
de marcha. En otros casos se pierde precozmente o puede
mantenerse hasta la edad adulta, aunque con un deterioro
lento y progresivo.
» Deformidades articulares: Son frecuentes, pudiendo
acelerar la pérdida de la marcha. Su gravedad y frecuencia
aumentan cuando se pierde la deambulacion y aunque son
inevitables, pueden retrasarse con un tratamiento de reha-
bilitacion precoz.
* Alteraciones de la columna vertebral — escoliosis: La
escoliosis es la desviacion de la columna condicionada por
la pérdida de la marcha y el confinamiento en la silla de
ruedas, unido a las contracturas musculares.
« Alteraciones respiratorias. Se producen por una falta
de fuerza en la musculatura respiratoria, principalmente de
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los musculos abdominales e intercostales, que junto a alte-
raciones de la caja toracica (favorecidas por la escoliosis),
dificultan la tos y el drenaje de secreciones, favoreciendo
complicaciones como neumonias o atelectasias.

» Alteraciones cardiacas: Son variables, existiendo en-
fermedades con trastornos del ritmo cardiaco graves. En
otras, es frecuente la insuficiencia cardiaca y también una
miocardiopatia hipertréfica que va empeorando progresi-
vamente.

» Osteoporosis - fracturas: La osteoporosis es la pérdi-
da de masa 6sea condicionada por la disminucion de la
movilidad global. Las fracturas se presentan en una alta
incidencia y son debidas a la osteoporosis secundaria a la
inmovilizacion.

« Alteraciones nutricionales: Puede producirse una mal-
nutricion (por disminucion de la ingesta de alimentos o
al aumento del trabajo respiratorio) u obesidad (aumen-
to de peso debido a la falta de ejercicio fisico secundario
a inmovilizacién). En fases avanzadas de la enfermedad
suelen aparecer problemas para masticar y tragar los ali-
mentos, es decir, dificultades en la deglucion o disfagia.

1.7 ;COMO ES LA EVOLUCION DE LAS ENM?

La evolucion de las ENM, al igual que su sintomatologia, es muy
diferente segun la causa y el tipo de patologia. Es decir, cada
ENM tiene su propio perfil evolutivo.

En general, las ENM son neurodegenerativas, es decir, su evolu-
cion implica una pérdida progresiva de la capacidad funcional
para la movilidad global y para realizar las tareas de la vida co-
tidiana. Esta situacion produce un aumento de la necesidad de
ayuda para realizar estas actividades, bien asistencia de tercera
persona o bien a través de otros dispositivos como adaptaciones
0 ayudas técnicas.

Las ENM puede clasificarse, segin su ritmo de evolucién
en: enfermedades lentamente progresivas, y las rapidamente
progresivas.
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Por otra parte, en las enfermedades del nervio, musculo o unién
neuromuscular de base autoinmune, el curso clinico puede ser
intermitente, es decir, puede haber etapas con brotes de sinto-
mas intercalados con fases de remisién. Algunas ENM son leta-
les por progresion de la debilidad o por las complicaciones que
le acomparian.
Algunas debutan en la infancia con retraso en algunas funcio-
nes neuromusculares (sedestacion, gateo, marcha, carrera...), al-
teraciones en el desarrollo esquelético (desviacion de la columna
vertebral, pies zambos...), alteraciones en el desarrollo psicomo-
tor (en ocasiones retraso mental asociado) o trastornos neurolo-
gicos asociados como epilepsia. En otros casos, la enfermedad se
inicia en la adolescencia o en la edad adulta.
Las principales causas que disminuyen la capacidad funcional
son: la pérdida progresiva de la deambulacion, la aparicion de
curvaturas en la espalda o escoliosis (que afectan a la estructura
global del esqueleto), las retracciones tendinosas y la insuficien-
cia respiratoria.
La mayoria (no todas) de las ENM tienen un curso evolutivo que
se puede dividir en cuatro fases:
» Marcha libre. Es la fase inicial o del diagnostico.
* Deterioro de la marcha. Disminucién progresiva de la
fuerza en piernas con un deterioro rapido de la marcha,
instaurandose un patrén caracteristico en hiperlordosis con
ampliacion de la base de sustentacion y equinismo.
« Fase de silla de ruedas. Cesa definitivamente la deam-
bulacion.
* Prolongacion de la vida. La afectacion respiratoria apa-
rece al avanzar la enfermedad. Existe una gran dificultad
para la realizacion de las AVD, por lo que estos pacientes
evolucionaran hacia una dependencia total. En las Gltimas
fases, es frecuente la aparicion de una miocardiopatia hi-
pertréfica progresiva.
Este esquema de evolucién varia considerablemente, tanto en la
edad de inicio como en el ritmo evolutivo.
Muchas de las personas afectadas no podran alcanzar nunca un
adecuado nivel de independencia para las actividades bésicas de
la vida diaria como el vestido o la higiene. Incluso un cierto ni-
vel de independencia adquirido, puede perderse con la evolucion
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de la enfermedad. La ausencia de marcha produce una falta de
independencia para los desplazamientos y una incapacidad para
autopropulsar una silla de ruedas. Ademas, la progresividad de
la enfermedad produce que la persona tenga que ir adaptandose
constantemente a los cambios, proceso que merma la esfera psi-
coemocional.

1.8 EL TRATAMIENTO DE LAS ENFERMEDADES NEURO-
MUSCULARES

Actualmente, no hay curacion para la mayoria de ENM. Muchas
son hereditarias, lo cual significa que, por el momento, no se
puede conseguir un tratamiento efectivo que lleve a la recupera-
cidn, es decir, no existe una terapia curativa.

Aungue cada dia aumenta el conocimiento acerca de sus origenes
genéticos, el tratamiento de muchas de ellas se encuentra hoy en
un estado embrionario. Sin embargo, los esfuerzos investigado-
res estdn dando grandes pasos en el conocimiento adecuado de
las terapias genéticas y de farmacos que cambiaran la situacion.

En el caso de las enfermedades neuromusculares adquiridas,
la situacion es distinta, y se puede llegar incluso a una curacion
de los sintomas, identificando la causa y tratdndola.

Por eso, hay que tener en cuenta que la situacion es diferente
segun de qué enfermedad se trate pero no debe confundirse cura-
cion con tratamiento.

No existen enfermedades intratables. En muchos casos no existen
medicamentos que curen, pero esto no significa que no puedan
ser tratadas. Tratar una enfermedad significa en muchos casos
aliviar y mejorar los sintomas, reducir y prevenir complicacio-
nes, mejorar la independencia... en suma, mejorar la calidad
de vida.

El hecho de que estas enfermedades no tengan un tratamiento
etioldgico, ha llevado a iniciar programas de manejo sintomatico
con un adecuado tratamiento de la funcion articular, o el uso de
ortesis 0 dispositivos que permitan mantener la deambulacion,
con una adecuada valoracion ortopédica, para prevenir anoma-
lias esqueléticas. Estas intervenciones médicas han aumentado la
esperanza de vida y mejorado su calidad para las personas afec-
tadas.
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Este aumento de la calidad de vida tiene, por tanto, mucho que
ver con el programa de rehabilitacion aplicado y basado en el
control, la prevencion y el tratamiento de las complicaciones,
con el objetivo de evitarlas o retrasarlas.
El tratamiento de las ENM también puede incluir la prescripcion
de un estilo de vida determinado; por ejemplo, impedir el uso
excesivo de los musculos, evitar ayunos prolongados o evitar si-
tuaciones en las que se pudiera producir la compresién del nervio
periférico.
A continuacion se hara referencia y se explicaran de forma breve
los tipos de tratamiento que existen para la intervencion en las
ENM:

a) Tratamiento etioldgico y farmacoldgico.

b) Tratamiento rehabilitador o de mantenimiento.

c) Tratamiento quirdrgico.

1.8.a Tratamiento etioldgico y tratamiento farmacol6gico

¢ Qué es el tratamiento etioldgico? ¢ esta relacionado con el tra-
tamiento farmacol6gico?

El tratamiento etioldgico es el conjunto de medidas terapéuticas
que actlan sobre la causa de la enfermedad. Entre estas medidas
se incluyen farmacos u otro tipo de terapias como la génica.

En algunas ENM de origen genético, la causa no es todavia co-
nocida, por lo que la implantacion del tratamiento etiol6gico no
es posible. En estos casos, se han desarrollado programas de tra-
tamiento sintomatico y rehabilitador con acciones encaminadas
a prevenir las complicaciones y reducir el efecto de las mani-
festaciones clinicas con un programa especifico de ejercicios y
rutinas.

En las ENM adquiridas si es posible localizar la causa de la mis-
ma y tratarla, incluso consiguiendo una remision completa de la
enfermedad.

¢ Qué tipo de tratamiento etioldgico existe para las ENM de ori-
gen genético?

Actualmente no se dispone de un tratamiento médico especifico
en la mayoria de las ENM de origen genético.
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La investigacion de nuevas técnicas, tratamientos y métodos de
exploracion esté en auge hoy en dia y son muchos los investiga-
dores que alnan sus esfuerzos para aumentar el conocimiento en
estas nuevas terapias. Sin embargo, no se ha logrado que ninguna
de ellas sea totalmente efectiva a nivel clinico.

Asi, el campo de la terapia de las ENM no es facil. Es muy im-
portante el desarrollo de una investigacion cientifica seria y la
colaboracién de afectados, familiares, médicos y cientificos; con
el fin de conseguir tratamientos eficaces en la clinica que mejoren
la calidad de vida y la recuperacién de los afectados por ENM.

Los tratamientos etioldgicos de las ENM
de origen genético se agrupan en 3 tipos:
.Terapias moleculares o génicas.
.Terapias basadas en células

.Terapias farmacoldgicas

Los tratamientos etiolgicos se agrupan en tres tipos de tera-
pias:

1. Las TERAPIAS MOLECULARES o génicas.

La terapia génica es una ciencia muy joven. Se basa en el concep-
to de que una enfermedad puede y debe ser abordada a nivel del
mecanismo genético que la origina.
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La terapia génica consiste en sustituir o afiadir una copia normal
de los genes en la region defectuosa del ADN (que se encuentra
en el nucleo de las células) para corregir el defecto y restablecer
la funcion alterada mediante técnicas de manipulacion directa.
Lo fundamental es conocer el gen responsable de la enfermedad,
que se ha identificado en algunas ENM (como en la Duchenne),
pero no en todas; por eso, su aplicacién se complica en las ENM
que todavia no han sido minuciosamente estudiadas.
La terapia génica puede llevarse a cabo de dos maneras:
* Modificacién directa de las células presentes en el tejido
que manifiesta la disfuncién (terapia in vivo).
* Extraccion de esas células modificandolas genéticamente
fuera del organismo y reintroduciéndolas corregidas en el
tejido correspondiente (terapia ex vivo).

2. Las TERAPIAS BASADAS EN CELULAS.

Las terapias celulares o basadas en células pretenden mejorar las
caracteristicas de las células distréficas o repoblar el misculo
afectado.

La terapia celular que mas se ha venido utilizando en los Gltimos
afios es el trasplante de mioblastos. Se realiza desde un donante
hasta el musculo distréfico o afectado del huésped. Una variante
de la terapia celular es el uso de células multipotenciales: Cé-
lulas de la poblacion SP de médula 6sea o de tejido muscular o
células madre en general.
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3. Las TERAPIAS FARMACOLOGICAS.

Los pacientes también pueden beneficiarse de una serie de far-
macos, muchos de los cuales tienen capacidad anabolizante. No
hay todavia una medicacion capaz de CURAR este tipo de enfer-
medades pero hay medicamentos que son efectivos en algunas
formas; por ejemplo, para disminuir la progresion de la enfer-
medad en forma significativa preservando la funcionalidad por
mas tiempo.

Los farmacos empleados con las ENM
de origen genético son:

.Glucocorticoides o corticosteroides

Antibioticos aminoglucésidos

.Oxandrolona

Albuterol

.Sobreexpresion celular de la utrofina

¢ Qué tipo de tratamiento etioldgico existe para las ENM adqui-
ridas?

El tratamiento farmacoldgico puede dar buenos resultados en al-
gunas ENM adquiridas.

En el caso de las miopatias adquiridas de origen toxico o endo-
crinoldgico y en las neuropatias paraneoplésicas (asociadas a un
céncer) se puede tratar la causa, cuando ésta se ha identificado.
En las miopatias, neuropatias y sindromes miasteniformes de
origen autoinmune, se utilizan diversas estrategias para dismi-
nuir el efecto inmunitario desencadenante y asi, tratar o retrasar
los sintomas: corticoides, inmunosupresores, 1glV o anticuerpos
monoclonales.

El tratamiento farmacoldgico de las ENM adquiridas de origen
endocrino (hiper e hipotiroidismo, hiperparatiroidismo y diabe-
tes mellitus) es hormonal y también puede llevar a la completa
recuperacion del trastorno neuromuscular.

Hay otros medicamentos y substancias que pueden ayudar a un
mejor desempefio fisico, es decir, el tratamiento de molestias
como calambres musculares y miotonia. Su uso dependera del
tipo de distrofia y de la situacién particular en cada caso.

En muchas ENM con compromiso de la musculatura respiratoria
es importante la aplicacion precoz de diversas medidas de ven-
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tilacion respiratoria. Las cardiopatias asociadas a algunas ENM
pueden requerir la instalacién de un marcapasos o un desfibrila-
dor profilactico, requerir tratamiento médico antiarritmico, o un
transplante de miocardio.

1.8.b Tratamiento rehabilitador
Aunque todavia no se sepa como curar la enfermedad, si es posi-
ble prevenir que se agrave, es decir, reducir el impacto funcional
de la disminucion de fuerza muscular, través de un programa de
rehabilitacion o mantenimiento.
El objetivo de la intervencion (y la prevencidn) no sélo es evi-
tar la aparicion de situaciones de urgencia, sino también tener el
menor nimero posible de complicaciones, tanto para disfrutar
de una mejor calidad de vida como para estar mejor en el medio
fisico y psicoldgico.
El programa rehabilitador debe ser:
-Precoz (iniciarse en el momento del diagndstico).
-Constante: tratamiento fisioterdpico continuado (2 o 3
Veces por semana).
-Individualizado (segun el tipo de enfermedad y caracte-
risticas clinicas).
-Adaptado a la fase evolutiva y tipo de enfermedad.
-Domiciliario (aunque en ocasiones puede ser hospitalario
0 ambulatorio).
-Con abordajes interdisciplinarios (equipo de profesio-
nales).
Asu vez los afectados por ENM deberén seguir:
- Controles regulares por el equipo multidisciplinario, se-
gun el tipo de enfermedad y fase evolutiva.
- Seguir controles regulares por el médico rehabilitador
cada 6 0 12 meses.
Los beneficios de los programas de rehabilitaciéon son muy impor-
tantes para los pacientes con ENM ya que, ademéas de conseguir
una mejoria del nivel funcional, pueden contribuir a aumentar su
estado de salud y su calidad de vida.
En el apartado 2 (Tratamiento de rehabilitacion) de esta seccion
encontrards toda la informacion referida a las caracteristicas
de esta intervencion, los profesionales implicados, asi como los
objetivos y las pautas fundamentales del tratamiento.
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1.8.c Tratamiento quirurgico

Una ENM de base no necesita un tratamiento quirdrgico, en re-
lacién con la afectacion muscular. Sin embargo, como ya se ha
visto, esta afectacion produce una serie de consecuencias funcio-
nales, a veces vitales, sobre otras estructuras del cuerpo: aparato
locomotor, sistema respiratorio, aparato digestivo, sistema circu-
latorio, entre otros.

El nivel de afectacion de estas estructuras puede ser tal que re-
quiera una intervencion quirtdrgica con el fin de reducir los ries-
gos y consecuencias de estas complicaciones y prevenir situacio-
nes de urgencia o de compromiso vital.

El tratamiento quirargico puede ser necesario para tratar:
.Complicaciones Gseas.
.Complicaciones respiratorias.
.Problemas digestivos
.Complicaciones cardiacas

A continuacion se describen brevemente las intervenciones qui-
rargicas mas frecuentes que puede requerir una persona con ENM
y las estructuras corporales implicadas en cada una de ellas.

Tratamiento quirargico de las complicaciones 6seas.
Muchas ENM estan asociadas al desarrollo de contracturas en
las extremidades, sobre todo, en las personas que utilizan una
silla de ruedas. Para prevenir la aparicion de las mismas se lleva
a cabo un plan de ejercicios fisicos, combinado con el uso de
las ortesis o férulas correspondientes, asi como el mantenimiento
de una correcta higiene postural. Sin embargo, cuando las con-
tracturas no son corregibles o controlables con estas medidas, se
debe recurrir a la cirugia.

Una complicacion habitual, derivada de la inmovilizacion y uso de
la silla de ruedas, es la escoliosis o desviacion lateral de la colum-
na. El tratamiento de la escoliosis es, preferentemente ortésico, a
través del uso de corsés especiales. Cuando estos métodos no con-
siguen mejorar la reductibilidad de la curva y la funcion respirato-
ria se ve afectada, se indica entonces el tratamiento quirdrgico.

Este tratamiento evita la progresion de la curvatura, equilibra el
tronco sobre la pelvis (respetando el crecimiento de la columna
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vertebral) y mejora la funcion pulmonar y la calidad de vida en
estos pacientes.

El momento oportuno para la cirugia depende de la etapa de cre-
cimiento de la persona (se indica s6lo a partir de los 12 afios),
de su funcion pulmonar, su nivel de malestar y la velocidad de
progresion de la curvatura.

La indicacion quirdrgica en la actualidad se plantea a partir de los
35 grados Cobb (es el angulo de desviacion de la columna con
respecto a la linea media).

La técnica quirdrgica empleada consiste en la fusién posterior
instrumentada, es decir, un implante quirargico en las vértebras,
que abarca toda la columna vertebral desde la segunda vértebra
toracica hasta el sacro. Después de la cirugia para escoliosis, la
persona se siente mucho mas erguida y tiene menos problemas
para respirar.

Otras complicaciones osteoarticulares también necesitan un
tratamiento quirdrgico. Por ejemplo, si existen contracturas del
tobillo y deformaciones de la articulacion, la cirugia del cordon
del talén y de la articulacion del pie puede ser necesaria para
prolongar la marcha.

Tratamiento quirdargico de las complicaciones respiratorias
En algunas ENM, y como consecuencia de la afectacion de los
musculos respiratorios, se puede llegar a desarrollar una insufi-
ciencia respiratoria. La ventilacion, que es la circulacion del aire
a través de los pulmones, es insuficiente al estar estos musculos
debilitados.

En este caso, es necesario recurrir a la ventilacién asistida a tra-
vés de un ventilador en el domicilio. Siempre que sea posible,
se utiliza un método no invasivo para establecer la conexion al
ventilador: una méscara nasal, una pieza de boca o una méascara
oronasal.

Pero puede ocurrir que, si la ventilacion ha de mantenerse per-
manentemente o durante casi todo el dia, no sea suficiente con
estos sistemas, siendo necesario entonces recurrir a la traqueo-
tomia (ventilacion asistida invasiva).

Esta intervencion debe estar planificada en momentos que no
haya urgencia y se debe limitar solo a la presencia de alguna de
las siguientes situaciones: problemas de deglucion, obstruccion
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no controlable por técnicas de tos asistida, preferencia del afecta-
do y dependencia extrema de ventilacion no invasiva.

La traqueotomia consiste en la apertura de un orificio, practicado
mediante una intervencién quirdrgica, en el cuello, en la parte
alta de la traquea unos 5 cm por debajo del cartilago tiroides o
nuez. A través de este orificio se inserta un tubo directamente en
la via respiratoria para suministrar aire a los pulmones. Este tubo
también permite la aspiracion de las secreciones respiratorias
mediante el empleo de sondas y un aspirador eléctrico.

Aungue este tipo de ventilacidon asistida tiene sus inconvenientes,
permite proporcionar una ventilacion eficaz. Esto supone, en la
mayoria de los casos, que los beneficios obtenidos son mayores
gue los problemas y molestias que conlleva.

Es muy importante que el afectado y cuidador reciban, por parte
de los profesionales sanitarios, toda la informacion sobre los cui-
dados especificos que debe recibir una persona traquetomizada.
La adquisicion de unos buenos cuidados, sobre todo en lo relati-
vo a la higiene, determinara que muchos de los inconvenientes se
reduzcan de forma importante.

Gastrostomia
En las ENM ré&pidamente progresivas, sobre todo cuando la pér-
dida funcional es importante, suelen aparecer trastornos en la ali-
mentacion y la deglucién (disfagia).
Los problemas en la alimentacién pueden ser tratados a través de
diferentes medidas: modificar la textura de los alimentos, uso de
espesantes, establecer una rutina de las comidas, realizar masajes
favorecedores del transito intestinal, mantener una postura ade-
cuada durante la alimentacion o tomar farmacos especificos para
la produccion de saliva.
Sin embargo, cuando los masculos usados para tragar y masticar
se debilitan, se presenta riesgo de deshidratacion, desnutricion,
asfixia o infecciones respiratorias causadas por la inhalacion de
alimentos o liquidos hacia los pulmones (aspiracion). Cuando no
se puede realizar una correcta alimentacion e hidratacion por via
oral, estd indicada la alimentacion a través de una sonda. El uso
de otra via de alimentacion no impide el mantenimiento de la via
oral. Existen dos opciones a la hora de colocar una sonda:
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» Sonda nasogastrica (SNG): se recomienda en aquellos
casos que necesitan un sondaje durante un periodo corto
de tiempo (4-6 semanas). El tubo nasogastrico se intro-
duce a través de la nariz, atraviesa la garganta y llega al
estomago.

* Alimentacion por via parenteral: la sonda se introduce
directamente en el estdémago y es la solucién de eleccion
cuando la persona necesita una intubacién durante un pe-
riodo prolongado de tiempo.

Intervenciones cardiacas

Las ENM pueden complicarse con una afeccion cardiaca. Su fre-
cuencia e intensidad son variables. Cuando la capa de musculos
del corazon se debilita y no bombea de forma efectiva (cardio-
miopatia), la persona pueden sentir fatiga y letargo, hinchaz6n de
las piernas y los pies, extremidades frias, problemas digestivos y
otros sintomas de mala circulacion. Por eso es muy importante
Ilevar a cabo un seguimiento periodico de la funcion cardiovas-
cular. El tratamiento farmacoldgico controlado por un cardiélogo
puede mejorar la funcion de los musculos del corazon.

Cuando los medicamentos no funcionan, las personas afectadas
se pueden beneficiar de la colocacién de un marcapasos, y otros
podrian incluso someterse a un trasplante de corazon. La indica-
cion de estas intervenciones dependera del tipo y la evolucion de
la enfermedad.
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Cuadro resumen. Las enfermedades neuromusculares

Caracteristicas | - Afectan a: masculo, unién neuromuscular,
nervio periférico o motoneurona espinal

- Enfermedades raras y poco conocidas

- Aparicién en cualquier etapa de la vida

- Origen hereditario o adquirido

- Enfermedades cronicas

- De tipo progresivo

- No existe tratamiento curativo para la mayoria

Epidemiologia | - Mas de 150 diagndsticos

- Mas de 40 000 afectados en Esparfia

- Prevalencia de ENM en la infancia: 100 casos
por cada 100 000 habitantes.

- Prevalencia de ENM en la edad adulta: 1 caso
por cada 5000 personas

Etiologia - De origen genético | - Autosdmica recesiva
- Autosdmica dominante
- Recesiva ligada al sexo

- Adquiridas - De origen inmunolégico
- De origen infeccioso
- De origen toxico-medi-

camentoso
- De origen endocrino-
metabdlico
Clasificacién | - Distrofias - Distrofinopatias
Musculares (DM) - DM congénitas

- DM de Emery Dreifuss
- DM de cinturas

- DM facioescépulohu-
meral

- DM oculofaringea

- Miopatia de Bethlem

- Sarcoglocanopatias

- Miopatias distales | - MD Welander

- MD Markesbery-Griggs
- MD Miyoshi

- MD Nonaka
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- Miopatias
congénitas

- MC nemalinica

- MC central core

- MC centronuclear
- MC miotubular

- MC con minicores

- Distrofia muscular de Steinert

- Miotonias
congénitas

- De Becker y Thomsen
- Condrodistréfica

- Pardlisis periodicas
familiares

- Adinamia episddica de
Gamstorp y enfermedad
de Westphal

- Paramiotonia

de Eulenburg

- Enfermedades mus-
culares inflamatorias

- Polimiositis y dermato-
miositis

- Miositis por cuerpos de
inclusion

- Miositis osificante pr

ogresiva

- Miopatias
metabdlicas

- Miopatias mitocondriales
- Lipidosis musculares
- Glucogenosis musculares

- Enfermedades de la
unién neuromuscular

- Miastenia gravis

- Sindrome de
Eaton-Lambert

- Sindromes miasténicos
congeénitos.

- Amiotrofias - Tipos 1 y Ib
espinales - Tipo 1l

- Tipo 11l

- Tipo IV

- Neuropatias
hereditarias
sensitivo motoras

- Enfermedades de
Charcot-Marie-Tooth
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Diagnéstico - Historia clinica - Antecedentes
- Entrevista
- Examen clinico - Valoracién fisica

- Pruebas analiticas
- Valoracién psicosocial

- Pruebas - Examenes de laboratorio
complementarias - Estudio radiol6gico del
musculo

- Electromiografia

- Estudios de conduccion
nerviosa

- Estudios de cuantifica-
cién sensitiva

- Biopsia muscular

- Biopsia del nervio

- Test genético

Sintomatologia | - Principales - Debilidad muscular
sintomas (progresiva o intermi-
tente)

- Fatiga

- Miotonia

- Contracturas

- Hipotonia

- Sintomas - Pseudohipertrofia
ocasionales - Dolor

- Calambres musculares
- Alteraciones sensitivas

- Posibles - Alteraciones de la
complicaciones marcha
- Deformidades articu-
lares
- Escoliosis

- Alteraciones respiratorias
- Alteraciones cardiacas

- Osteoporosis

- Alteraciones nutricio-
nales
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Evolucién

- Progresivas

- Lentamente progresivas
- Répidamente progre-
sivas

- Algunas
intermitentes

- Autoinmunes

- Posible comienzo - Infancia

en: - Adolescencia
- Edad adulta

- Fases del curso - Marcha libre

evolutivo

- Deterioro de la marcha
- Fase de silla de ruedas
- Prolongacion de la vida

Tratamiento

- Tratamiento
etioldgico

- Origen genético:

a) Terapias moleculares
b) T. basadas en células
c) T. farmacoldgicas

- Origen adquirido:

a) Tratamiento farmaco-
l6gico

b) Tratamiento fisico

- Tratamiento
rehabilitador

- Tratamiento
quirdrgico

- De complicaciones
Oseas

- De complicaciones
respiratorias

- Gastrostomia

- Intervenciones cardiacas
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2. EL TRATAMIENTO DE REHABILITACION

2.1 LA IMPORTANCIA DEL EQUIPO MULTIDISCIPLINAR
¢POR QUE SON TAN NECESARIOS TANTOS PROFESIO-
NALES?

La gran variedad de ENM, la complejidad del diagnéstico, la diver-
sidad de su evolucion y su pronostico, sus maltiples manifestacio-
nes clinicas y los rdpidos progresos cientificos y técnicos exigen una
intervencion coordinada de especialistas de diferentes disciplinas.
En el &mbito de rehabilitacion cada enfermedad tiene unas necesi-
dades especificas, por ello, el abordaje debe ser multidisciplinar.
El equipo multidisciplinar estara formado por diferentes pro-
fesionales sociosanitarios, cada uno realizando su intervencion
especifica, pero trabajando de forma coordinada, para atender a
las diferentes necesidades de la persona y para alcanzar objeti-
vOs comunes. Este equipo debe tener una gran competencia en el
diagndstico e intervencion con ENM, perfeccionando sus cono-
cimientos de forma continua.

Las intervenciones en equipo de estos profesionales constituyen
la rehabilitacion funcional.

a) ¢Es un problema la falta de un equipo especializado?
La falta de un equipo multidisciplinar especializado en la inter-
vencion de estas enfermedades en la mayoria de centros hospi-
talarios produce una serie de problemas, para los afectados y sus
familiares, en distintas areas:
1.- Aspectos relacionados con el diagnéstico:
« Los profesionales no especializados se sienten impoten-
tes'y su conocimiento sobre las posibilidades para el segui-
miento de los afectados es insuficiente.
 Cuando el diagndstico precoz no permite apreciar sin-
tomas de la enfermedad, se corre el riesgo de abandonar
erréneamente el seguimiento.
« La atencién especializada implica, en consecuencia, una
colaboracion multidisciplinar para el diagnostico de las
ENM.
2.- Aspectos relacionados con la asistencia:
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» Ausencia total de conocimientos y experiencia sobre
ayudas técnicas, adaptaciones y tratamiento especializado,
con la consecuencia de una asistencia poco especializada.
3.- Aspectos psicoldgicos y sociales:
* El nimero de profesionales y terapeutas que intervienen
con el afectado y su familia de manera continuada consti-
tuyen una intromision en la vida privada.
4.- Aspectos relacionados con el sistema sanitario:
* La atencion al afectado estd organizada de tal modo que
existe una ruptura o un cambio del tratamiento y del equi-
po médico en el paso de nifio a adulto.
« Las infraestructuras y recursos materiales del hospital es-
tan poco adaptados para las personas con discapacidad, en
especial, con ENM.
* Falta de un consenso médico consolidado sobre métodos
de intervencion estandarizados, porque no se conocen 0
estan poco validados
« Carencia importante de apoyos en el &mbito psicoldgico.

Las personas afectadas y su familia precisan una atencion
integral y continuada, lo que justifica la necesidad de ser
tratados en unidades especificas.

b) ¢ Qué soluciones aporta el equipo multidisciplinar?

Una vez enumeradas las consecuencias a distintos niveles de la
falta del equipo especializado, se determina la necesidad de la
presencia del mismo para garantizar la correcta intervencion en
las ENM.

El equipo estara compuesto de forma que sea capaz de abordar
las ENM en el ambito del funcionamiento somatico, de los ha-
bitos de la vida diaria, de la comunicacién y de la esfera social
y psiquica. Por este motivo, se requiere un grupo conocedor de
estas enfermedades, la discapacidad que de ellas se deriva y la
forma mas beneficiosa de manejarlas.

El nimero de profesionales con los que se encuentra la persona
afectada y su familia se ird ampliando, conforme vaya evolucio-
nando la enfermedad y vayan aumentando las demandas de ayu-
da. Los profesionales sociosanitarios informan y forman a la
persona afectada y su familia, anticipan y detectan las situacio-
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nes de urgenciay reducen las consecuencias funcionales y vitales
de la evolucion de la enfermedad. Es muy importante el didlogo
con la persona afectada y con su familia ya que son ellos los
que mejor transmiten las dificultades, necesidades y carencias.
Ademas, todas las acciones que se realicen se deben plantear con
tiempo y teniendo en cuenta sus intereses, expectativas, angus-
tias y deseos, asi como considerar las cuestiones emocionales,
sociales, econdémicas y culturales.

El equipo también realiza una funcion consultiva respeto a la
atencion primaria y especializada. EI papel del médico y de la
enfermera de Atencion Primaria es fundamental porque pueden
identificar rapidamente los problemas que, con la discapacidad
instalada, pueden darse con mayor riesgo, actuar en esta situa-
cion sobre enfermedades que dan lugar a una pérdida de autono-
mia y adoptar, en consecuencia, medidas preventivas. Ademas,
conocen a la persona, su entorno familiar y social, lo que les per-
mitiria desarrollar y aplicar un plan de atencién individualizado.
Por todo ello, es necesario un protocolo de intervencion in-
tegral y un trabajo coordinado, tanto desde el punto de vista
diagndstico como terapéutico.

Aunqgue los objetivos de la intervencidon individualizada de los
distintos profesionales del equipo son muy semejantes y parten
de una concepcion unitaria de la persona (holistica o global), la
especificidad en la metodologia de tratamiento de los profesio-
nales sociosanitarios marca sus notas distintivas.

Es importante que exista una red de rehabilitacion en la
comunidad para asegurar la continuidad de cuidados y ate-
nerse al principio de accesibilidad.

A continuacion se verd el papel y la intervencion de los diferentes
profesionales de un equipo multidisciplinar especializado en el
tratamiento de las ENM. En este apartado se hace referencia a los
profesionales del &mbito sanitario.

En la seccion 11y 111 de la guia se vera la intervencion de otros
profesionales que también forman parte de este equipo, pero que
desarrollan su actividad en el drea psicoemocional (psicologo,
pedagogo) y social (trabajador social).
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2.2 PROFESIONALES SANITARIOS IMPLICADOS EN EL
TRATAMIENTO

El tratamiento de rehabilitacion, que recibe la persona afectada
por una ENM y en el que participa su familia, requiere un proto-
colo de manejo integral, llevado a cabo por un equipo formado
por diferentes profesionales sociosanitarios. Este equipo esta di-
rigido por un médico especialista coordinador y se divide en dos
grupos, intercomunicados:
» Un conjunto de profesionales sanitarios facultativos: son
los médicos especialistas del diagndstico y tratamiento, en
caso necesario, de las afecciones funcionales en diferentes
organos y sistemas de la persona afectada. Tienen los cono-
cimientos y experiencia necesarios, cada uno en su discipli-
nay estan al dia en las Gltimas lineas de investigacion.
» Un grupo de rehabilitacion funcional multidisciplinar,
formado por profesionales sanitarios no facultativos, que
realiza: la valoracién de la discapacidad y el tratamiento
funcional de m&xima calidad. Este es el grupo terapéutico,
coordinado por el médico rehabilitador y en contacto con
los demés facultativos.
Todos los profesionales del equipo multidisciplinar trabajan de for-
ma coordinada y hacia la consecucion de los mismos objetivos.
A continuacion se describen brevemente las funciones que cada
uno de estos profesionales tienen dentro del equipo multidisci-
plinar. No todos los profesionales participan de forma continua
en el tratamiento; algunos, como el cardiélogo o el neumdlogo,
acttian de forma puntual para evaluar y tratar algunas de las com-
plicaciones subyacentes a las ENM.

a) Grupo de diagndstico — Especialistas médicos.

I. Neurdlogo: Es el médico especialista en el estudio de las enfer-
medades y trastornos que afectan al sistema nervioso. Se encarga
del diagnostico y tratamiento de los trastornos del cerebro, de la
médula espinal, de los nervios, de los muasculos y del dolor. Se
ocupa también de las complicaciones en el sistema nervioso de
otras enfermedades. Por tanto, es el médico al que habitualmente
acuden los enfermos con ENM, derivados por el médico de cabe-
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cera. Las funciones concretas del neurélogo en la intervenciéon de
estas enfermedades son:

* Realizar una correcta anamnesis y exploracion clinica

para orientar el juicio diagndstico.

* Prescribir las pruebas complementarias que conduzcan al

correcto y definitivo diagndstico.

* Emitir el diagnostico de ENM en base a las pruebas rea-

lizadas.

» Establecer el tratamiento farmacol6gico mas adecuado en

funcion de las caracteristicas clinicas de la enfermedad.

* Derivar al afectado al médico rehabilitador para que éste

establezca el plan terapéutico.

* Realizar un seguimiento de las condiciones clinicas del

afectado y de la evolucion de su enfermedad.

* Colaborar con el resto de profesionales del equipo.
I. Neuropediatra: Es el profesional cuya disciplina clinica se
ocupa de la asistencia a nifios con trastornos del sistema ner-
vioso central y del sistema neuromuscular. Sus conocimientos
y medios técnicos proceden de la neurologia, pero teniendo en
cuenta los matices especificos del desarrollo del nifio. Es decir, el
neuropediatra realiza funciones similares al neurélogo, pero éste
se ocupa del nifio durante su etapa de crecimiento, puede incluir
una asistencia también al adolescente (el limite de edad depende
de los centros). La participacion de este profesional es esencial
en unidades de atencion temprana e instituciones de neurorehabi-
litacidn, asi como su comunicacion con el resto del equipo.
I11. Médico rehabilitador: Asume la coordinacion del proceso
rehabilitador global de cada paciente. Realiza la consulta mé-
dica y establece el tipo de tratamiento, la duracién del mismo y
la revision médica posterior. Se encargara de coordinar el grupo
terapéutico y permitir la comunicacién entre todo el equipo para
llevar a cabo el tratamiento multidisciplinar. Debe tener unos co-
nocimientos y experiencia especificos en la rehabilitacién fun-
cional de las personas con ENM. Entre sus acciones principales
destacan las siguientes:

 Explorar y evaluar de forma general y exhaustiva la ca-

pacidad funcional del afectado, estableciendo un pronos-

tico funcional en relacion a la marcha y a las actividades

de la vida diaria.
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« Solicitar exploraciones complementarias para vigilar y
valorar la situacion de las diferentes estructuras corpora-
les.

 Elaborar y prescribir un programa individualizado y
apropiado de ejercicios, ayudas técnicas y otras medidas
de la medicina fisica y rehabilitadora.

* Intentar conseguir el maximo grado de independencia
funcional en estos pacientes, coordinando un plan de trata-
miento rehabilitador. Esta es su funcidn prioritaria.
 Programar un plan de seguimiento para el control rigu-
roso de la evolucion de la enfermedad y de la aparicion
de posibles complicaciones, manteniendo una actitud pre-
ventiva.

* Realizar la prescripcion de ortesis (férulas), o sillas de
ruedas cuando sean necesarias.

* Realizar el control y el seguimiento de la enfermedad,
adecuando el programa terapéutico segun los cambios cli-
nicos debido a la evolucion de la misma.

IV. Neumologo: Es el médico encargado del estudio de las en-
fermedades del aparato respiratorio. Las ENM pueden producir
complicaciones respiratorias, por lo que la actuacién de este pro-
fesional es fundamental para:

» Examinar de forma exhaustiva las funciones respirato-
rias: capacidad vital, gasometria, estudio cualitativo del
suefio, fibroscopia...

* Llevar a cabo un seguimiento periédico de las funciones
respiratorias vitales, presencia de obstrucciones y apari-
cion de infecciones.

e Identificar situaciones de riesgo o de intervencion médi-
co-quirurgica inmediatas.

 Programar un tratamiento de mantenimiento de la fun-
cion respiratoria a través del tratamiento farmacologico,
cuando sea preciso.

* Prevenir (vacunaciones) y tratar las infecciones respira-
torias.

* Informar al afectado y su familia sobre la evolucion res-
piratoria de la enfermedad, los tratamientos existentes, asi
como sus signos de alerta y las pautas de actuacion en si-
tuaciones de urgencia.
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* Valorar la necesidad de ventilacion no invasiva nocturna

o la realizacion de traqueotomia en el momento mas ido-

neo para el paciente, previo una exhaustiva informacion y

asesoramiento a la familia.

» Ademés, trabajara de forma coordinada con el médico re-

habilitador y el fisioterapeuta especialista en respiratorio.
V. Cardiologo: Es un profesional de la medicina que se ocupa
de las afecciones del corazon y del aparato circulatorio. Algunas
ENM pueden complicarse con una afectacion cardiaca, por lo
que la actuacion del cardidlogo abarca las siguientes funciones:

* Realizar un examen clinico y un seguimiento periodico y

regular sobre el estado cardiaco.

» Establecer las pautas de tratamiento cardiolégico méas

adecuadas segun la evolucion de la enfermedad.

* Vigilar y actuar de forma inmediata ante las situaciones

de urgencia.

« Informar al afectado y a su familia sobre la importancia

de la prevencion y los controles regulares.

* Trabajar de forma coordinada con el resto de profesiona-

les del equipo.
VI. Cirujano ortopeda: Es un médico especialista en una rama
de la cirugia referida a desérdenes del aparato locomotor, de sus
partes musculares, ¢seas o articulares y sus lesiones. El cirujano
ortopédico no realiza un seguimiento periodico de los afectados.
El médico rehabilitador, para no sobrecargar al paciente con un
namero excesivo de visitas médicas, es el encargado de derivar al
paciente al cirujano ortopédico cuando observa alguna alteracion
del aparato locomotor que pueda precisar cirugia. Las funciones
de este profesional en el manejo de las ENM son:

» Valorar la necesidad de intervencion quirurgica correcto-

ra de funcidn y/o de confort en el caso de retracciones ten-

dinosas o deformidades articulares, realizando tenotomias,

artrodesis u otras técnicas quirdrgicas.

* Establecer la indicacion quirdrgica de las desviaciones

del raquis cifosis y/o escoliosis, valorando el momento

mas idoneo tanto desde el punto de vista de la evolucion

de la enfermedad, como de la edad del paciente.

* Asesorar al afectado y su familia sobre las posibilidades

de la cirugia del aparato locomotor, sus consecuencias y
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los cuidados necesarios.

» Trabajar de forma coordinada y en comunicacion directa

con el médico rehabilitador.
VII. Médico especialista en endocrinologia y nutricion: Este
facultativo se encarga del estudio de la funciéon normal, la anato-
miay los desordenes producidos por alteraciones de las glandulas
endocrinas. Su actuacion, en las ENM, esta muy relacionada con
el trabajo del gastroenter6logo, médico especialista que se ocupa
de todas las enfermedades del aparato digestivo. Las funciones
de estos dos facultativos en el caso de las ENM son:

* Evaluar las funciones de la deglucion y detectar proble-

mas en la masticacion, preparacion del bolo y propulsion.

* Establecer un programa de tratamiento adecuado a los

problemas de nutricion, pérdidas de peso, 0 ganancia ex-

cesiva del mismo.

« Realizar mediciones continuadas para un correcto segui-

miento de los cambios en el tiempo y del crecimiento.

* Indicar las pautas de intervencion que lleve a cabo el

logopeda y el nutricionista.
VIII. Médico de Atencion Primaria: Es el profesional al que
se acude en primer lugar; el que sigue todo el proceso a lo largo
de la vida. Con la informacion que le aportan los pacientes y que
dispone, y una buena coordinacién con los especialistas, puede
atender correctamente nuestra enfermedad de forma continuada
y programada.

Grupo de profesionales sanitarios facultativos:
.Neurdélogo
.Neuropediatra
.Médico rehabilitador
.Neumdlogo
.Cardiologo
.Cirujano ortopeda
.Médico especialista en endocrinologia y
nutricion.
.Médico de Atencién Primaria
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b) Grupo terapéutico — Profesionales sanitarios no facultativos:
El grupo terapéutico esta formado por profesionales sanitarios
no facultativos. Las principales figuras en el tratamiento reha-
bilitador son tres: el fisioterapeuta, el terapeuta ocupacional y el
logopeda. El resto de profesionales que se nombrarén son figuras
de apoyo que actdan en situaciones especificas, y estdn dirigidos
por otros profesionales facultativos.

I. Fisioterapeuta: Dentro del manejo rehabilitador, el papel del
fisioterapeuta es fundamental y prioritario para desarrollar un
programa de ejercicios y potenciar en general la actividad fisica
y motora. Su intervencion debe iniciarse lo mas precoz posible,
una vez diagnosticada la enfermedad.

La fisioterapia es, hoy en dia, el principal tratamiento y, aunque
sea sintomatico, se ha demostrado eficaz para ayudar a paliar las
consecuencias de las enfermedades neuromusculares. Por ello, se
ha de efectuar de manera continuada ya que, dado que es una en-
fermedad progresiva, requiere un control e intervencion estrictos
para retardar las complicaciones derivadas.

JEn qué me puede ayudar el fisioterapeuta?

El tratamiento de fisioterapia debe adaptarse constantemente al
estado evolutivo de la enfermedad, evitando desencadenar fatiga
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y estableciendo pausas de descanso durante las sesiones. Hay que
tener en cuenta, que la fisioterapia retrasa las contracturas, pero
no siempre las previene. El ejercicio fisico excesivo puede acele-
rar el proceso de degeneracion de las fibras musculares.

Los objetivos bésicos de la intervencién del fisioterapeuta dentro
del equipo multidisciplinar son:

1.- Mejorar/mantener/retardar la pérdida de fuerza muscular.

2.- Evitar/reducir contracturas musculares y/o deformidades en
las articulaciones, contribuyendo a mantener un rango adecuado
de movilidad articular.

3.- Promover/estimular/prolongar la deambulacion (en las en-
fermedades que sea posible), evitandose asi, las complicaciones
derivadas de la sedestacion prolongada.

4.- Mantener/mejorar la funcion respiratoria.

5.- Prolongar los estadios funcionales/enlentecer el proceso inva-
lidante de la enfermedad.

6.- Estimular la independencia y las funciones fisicas.

Una vez realizada la valoracion individualizada, y establecidos
los objetivos de la intervencion, el fisioterapeuta lleva a cabo el
plan de actuacion a través de las siguientes acciones:

El fisioterapeuta lleva a cabo una evaluacion de
.Grado de movilidad de las articulaciones.
.Nivel de fuerza muscular.

.Estado funcional de la marcha.

1.- Segun el tipo de enfermedad, por ejemplo en la DM de Du-
chenne en la primera fase, el control médico serd suficiente y por
parte del fisioterapeuta se enseflardn unos ejercicios para man-
tener la actividad y evitar contracturas. La fisioterapia se inten-
sificard cuando haya un deterioro. Esta intensificacién se basara
principalmente en movilizaciones pasivas y estiramientos con la
finalidad de preparar al paciente para un nuevo programa. En las
enfermedades de inicio precoz, por ejemplo en la atrofia muscu-
lar espinal o en las distrofias musculares congénitas, en las que
no existe capacidad de marcha, la fisioterapia se instaurard desde
el momento del diagndstico.

2.- Movilizaciones pasivas de las piernas, para favorecer la mar-
cha y mantener el rango articular. Cuando se pierde la deambu-
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lacién, las movilizaciones pasivas se emplean para mantener la
elasticidad peri-articular y la movilidad de las superficies arti-
culares disminuyendo el dolor secundario a la inmovilizacion y
luchar contra las retracciones tendinosas.
3.- Movilizaciones de las articulaciones de los brazos insistiendo
en la extension de codo.
4.- Asesoramiento del paciente para el empleo 6ptimo de su po-
tencial funcional residual y de las pautas correctas para un buen
manejo de su patologia, estimulando la independencia.
5.- Asesoramiento a los familiares de las estrategias necesarias
para la movilizacion y manejo de la persona afectada.
6.- Aplicacion de las técnicas de fisioterapia respiratoria:
* Técnicas de drenaje bronquial, para eliminar el exceso
de secreciones.
* Ejercicios activos de trabajo ventilatorio, para mejorar la
capacidad ventilatoria.
* Técnicas pasivas que mejoran la funcion y la capacidad
ventilatoria global (de tipo fisico y mecénico, por ejemplo
con el cough-assist).

I1. Terapeuta ocupacional: Es un profesional sociosanitario que
valora las capacidades de la persona afectada para realizar las ac-
tividades de la vida cotidiana e interviene cuando esta capacidad
corre un riesgo o esta dafiada por cualquier causa.
Las acciones realizadas por el terapeuta ocupacional estan dirigi-
das a mejorar el nivel de independencia y autonomia personal del
afectado, en los aspectos fisicos, psicoemocionales y sociales.
Asi, se pretende mejorar la calidad de vida tanto de la persona
afectada como de su entorno familiar.
Para conseguir este fin, el terapeuta ocupacional lleva a cabo su
intervencion de dos formas:
- Mantenimiento/rehabilitacion: de las capacidades y des-
trezas necesarias para realizar las tareas cotidianas.
- Evaluacion y asesoramiento: de métodos compensato-
rios que permitan mantener la realizacion independiente
de las actividades. Estos métodos son las ayudas técnicas,
adaptaciones y dispositivos de apoyo.
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¢En qué me puede ayudar el terapeuta ocupacional?

Crea estrategias que permiten a la persona mantener su parti-
cipacion en la comunidad, promoviendo su capacidad creativa,
productiva y de expresion. De esta forma, se pretende que el
afectado pueda conocer, superar y minimizar el impacto de sus
limitaciones en su vida diaria y, por otro lado, hacer surgir sus
potencialidades y sus capacidades.

Los objetivos bésicos de la intervencion del terapeuta ocupacio-
nal dentro del equipo multidisciplinar son:

1.- Mantener un nivel éptimo de las capacidades fisicas con un
programa dirigido especialmente a mantener la funcién de las
extremidades superiores y la destreza manual.

2.- Contribuir con el fisioterapeuta para prevenir la pérdida fun-
cional: acortamientos, deformidades, contracturas, debilidad
muscular, procesos cardiorrespiratorios...

3.- Mantener el mayor grado de independencia en la realizacion de
las actividades de la vida diaria, educativas, laborales y de ocio.
4.- Proporcionar los dispositivos de apoyo mas adecuados como
ayudas técnicas y adaptaciones del hogar.

5.- Mejorar, en general, la calidad de vida de la persona y de su
familia.

El terapeuta ocupacional lleva a cabo una evaluacion de:
.Capacidades de la persona afectada.
.Grado de independencia en la realizacién de las actividades
de la vida diaria, actividades educativas, laborales y de ocio
y tiempo libre.
JAccesibilidad y barreras arquitectonicas del hogar, escuela,
trabajo.

Una vez determinadas las carencias Yy situaciones de dependencia,
el terapeuta ocupacional realiza una intervencion, de forma indivi-
dual y personalizada que se basa en las siguientes acciones:

1.- Uso de la actividad como un medio de intervencion para: Re-
trasar al maximo el proceso degenerativo; realizar un trabajo del
cuerpo de forma global; conseguir un posicionamiento adecuado.
2.- Asesoramiento a familiares y cuidadores para que puedan de-
sarrollar el trabajo rehabilitador en el hogar.
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3.- Utilizacion de los propios recursos del usuario para el traba-
jo fisico: mesas, sillas, ordenador...

4.- Reeducacion de las AVD y aprendizaje de nuevas destrezas
compensatorias y facilitadoras de estas tareas.

5.- Informacidn sobre la adquisicion, uso y mantenimiento de las
ayudas técnicas necesarias para mejorar la independencia en el
desarrollo de las actividades.

6.- Asesoramiento en la realizacion de adaptaciones del hogar,
del puesto escolar y laboral y de ocio para mejorar el acceso, uso
y disfrute de estos espacios.

El trabajo del terapeuta ocupacional implica una comunicacion
constante con el resto de profesionales del equipo multidiscipli-
nar y con la familia del usuario.

I11. Logopeda: Es el profesional que se encarga de informar, pre-
venir, evaluar, diagnosticar e intervenir las dificultades y/o tras-
tornos de la voz, del habla, del lenguaje, de la comunicacion y de
la deglucion para facilitar la correcta articulacion y fluidez verbal
y, al mismo tiempo, retrasar la atrofia muscular bucofonatoria.
Algunas ENM producen una afectacion del aparato bucofonador
(dentadura, lengua, paladar, faringe y laringe) que influird nega-
tivamente al proceso del habla (que incluye las funciones de res-
piracion, articulacion y fonacion) y de la deglucion. La disfagia
(dificultad para deglutir) y la disartria (dificultad para hablar),
debidas a afeccion del sistema nervioso, son signos clinicos defi-
nitorios de las ENM.

En estos casos, la actuacion del logopeda es fundamental para esta-
blecer un tratamiento rehabilitador de la estructura bucofonatoria,
ya que este tipo de actividad preserva en el tiempo y mantiene
activa la funcionalidad de aquellos 6rganos y sistemas que llevan a
cabo, las habilidades de comunicacion, habla y deglucién.

El tratamiento del logopeda por tanto, no esta indicado de forma
constante, solo en aquellos casos que cursen con compromiso de
esta estructura.

¢En qué me puede ayudar el logopeda?

Las personas afectadas por ENM con dificultades en la comu-
nicacion (habla, lenguaje, voz), respiracion y/o deglucion seran
derivados al logopeda que iniciard la terapia junto al equipo de
profesionales.
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Dicha intervencién ha de tener en cuenta tanto al afectado como
a la familia, amigos y demas personas que se relacionen con ésta
fomentando la salud integral (bio-psico-social). Los objetivos
béasicos de la intervencion del logopeda dentro del equipo son:
1.- Prevenir, mantener y/o retardar el desarrollo de los sintomas
de disartria y disfagia, mejorando, en este sentido, la calidad de
vida de los afectados.

2.- Contribuir a la optimizacién de la comunicacion y deglucion,
de tal forma que sean lo mé&s funcionales posible.

3.- Fomentar una adecuada conciencia de las dificultades exis-
tentes, tanto en la persona afectada como en las personas de su
entorno, a fin de facilitar la incorporacién de nuevos hébitos.

4.- Asegurar una adecuada ventilacion a fin de retardar el uso de
mecanismos artificiales.

5.- Tratar y reeducar la deglucion para prevenir y paliar los pro-
blemas de disfagia o alteracion de la ingesta de alimentos.

El logopeda lleva a cabo una evaluacion de:
.Modalidad comunicativa utilizada.
.Funcion respiratoria, voz y 6rganos orofaciales.
.Aspectos especificos del lenguaje: fonologia,
semantica, morfosintaxis, pragmatica.

Una vez llevado a cabo la valoracion y detectadas las areas es-
pecificas de intervencion, el logopeda establece un programa de
actuacién que implica las siguientes acciones:

1.- Para la intervencion en cualquiera de las areas (lenguaje, ha-
bla, voz, respiracion y deglucion) se realizaran ejercicios para la
potenciacién muscular, regularizacion del tono y mejora de la
coordinacion y sensibilidad.

2.- Instauracion de la respiracion nasal y diafragmatica con ejer-
cicios que ayuden a mantener la capacidad respiratoria (en com-
binacién con el tratamiento de fisioterapia). Asi se mejorara la
frecuencia respiratoria.

3.- Tratamiento de la succion y deglucion en los neonatos.

4.- Asesoramiento al afectado y su familia sobre las maniobras
de seguridad en el manejo de posibles atragantamientos.
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5.- En fases muy avanzadas, en las que el habla sea inefectiva, se
requerird de ayudas técnicas que se establezcan como sistemas
aumentativos/alternativos de comunicacion.

6.- Respecto a la deglucion, si la disfuncion no impide la alimen-
tacion oral, se realizardn maniobras deglutorias, ajustes postura-
les o técnicas que faciliten la deglucion.

La intervencion logopédica se llevara a cabo teniendo en cuenta a
la personay el tipo de enfermedad que presenta, estableciendo un
control regular que permita adaptar el tratamiento segun la evo-
lucion de los sintomas. Ademas, dentro de la terapia se asesora a
la familia y personas afectadas, acerca de estrategias y sistemas
compensatorios que apoyen las dificultades de comunicacion,
deglucion y habla.

IV. Diplomado universitario en enfermeria (DUE): Es un pro-
fesional sanitario que se dedica al cuidado integral del individuo,
la familia y la comunidad en todas las etapas del ciclo vital y en
sus procesos de desarrollo.
¢En qué me puede ayudar el DUE?
Debido a la progresiva perdida de fuerza muscular, la consulta de
enfermeria permitird planificar los cuidados y para ello es fun-
damental la valoracién para la deteccion temprana de problemas
nuevos o afiadidos que puede conllevar una enfermedad neuro-
muscular y en los que los cuidados de enfermeria pueden ser
fundamentales para su prevencién o resolucion.
El DUE se encargard de la planificacion y control de aquellos
pardmetros que puedan afectar a la pérdida de autonomia:
 Capacidad respiratoria y estado general del paciente.
* Nutricién: control de peso, valoraciéon de la alimenta-
cién, cambio de dieta, aporte de liquidos, masticacion, de-
glucion, riesgos de broncoaspiracion, etc.
 Funcionamiento intestinal: con una deficiente o ausencia
de movilidad, pueden aparecer problemas de estrefiimiento.
* Alteraciones de la marcha, para realizar actividades de la
vida diaria, alteraciones del suefio, depresion, etc.
* Atencion integral a la familia para valorar el apoyo emo-
cional
* Planes especificos de prevencion que deban afadirse a
los planes de cuidados estandarizados.
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V. Técnico ortoprotésico: Es el profesional encargado de dise-
fiar y realizar unos instrumentos que permiten tanto dar forma a
una parte del cuerpo que no se ha desarrollado correctamente,
como suplir el funcionamiento de una parte del cuerpo que no
puede ejercer su actividad. Entre los productos que fabrica, cabe
diferenciar las ortesis y las protesis. Las primeras son los dispo-
sitivos ortopédicos que sirven para sostener, aliviar o corregir
deformidades y mejorar la funcion del aparato locomotor, entre
las cuales se incluyen las férulas y los corsés. Estas son las que
se requeriran en las ENM. Las segundas son dispositivos que se
usan en las malformaciones congénitas de miembros.

El técnico ortoprotésico elabora tanto los dispositivos que se reali-
zan de forma genérica como los fabricados a medida, ajustandose
a la prescripcion médica (en general, realizada por el médico re-
habilitador) y a las caracteristicas anatomico-funcionales de cada
persona. Realiza una valoracion de la evolucion motora estructu-
ral y funcional. Por eso, ademas de encargarse de la elaboracion
de las ortesis, también tendra que adaptarlas y encargarse de las
revisiones periddicas de las mismas, para comprobar que los apa-
ratos funcionan de forma correcta. El técnico ortoprotésico traba-
jaen relacién directa con el médico rehabilitador, con el cirujano
ortopeda y con el resto de profesionales no facultativos.

VI. Nutricionista: Es el profesional encargado de orientar y ayu-
dar a los afectados a satisfacer de manera dptima sus necesida-
des nutricionales en funcién de la situacion de salud, respetando
su individualidad. Algunas de las funciones de este profesional
son:
 Valorar caracteristicas antropométricas: altura, peso y
talla y comparar con las gréficas de crecimiento.
* Elaborar una historia de la dieta o un plan diario que
informe sobre los tipos, cantidades y texturas de la comida
ingerida.
* Realizar un asesoramiento sobre los tipos y cantidades
de alimentos que necesita la persona, segun sus requeri-
mientos diarios, para el mantenimiento de un peso dentro
de los pardmetros normales.
» Dar informacidn sobre el equilibrio dietético y qué nu-
trientes se deben tomar y cudles no.
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» Asesorar sobre como alternar los nutrientes necesarios en

la dieta y sobre métodos alternativos en la alimentacion.
El nutricionista estara en comunicacion directa con el resto del
equipo Y, especialmente, con el médico especialista en endocri-
nologia y nutricion.

VII. Podoblogo: Es el profesional que previene y trata todo tipo de
enfermedades y anomalias que afectan a los pies de las personas
y que no requieren la intervencion de un médico. En este sentido,
su actuacion con las personas afectadas por una ENM es muy im-
portante ya que permite prevenir las complicaciones que pueden
surgir durante la marchay el correcto cuidado de los pies.

VIII. Otros profesionales: Existen otros tres profesionales fun-
damentales en el equipo de intervencion de las personas afectadas
por ENM vy sus familiares: el psicélogo, el psicopedagogo y el tra-
bajador social. Sus funciones se enmarcan mejor en las secciones
I1'y 11 de esta guia, por lo que si quieres obtener una informacion
mas detallada sobre sus funciones dirigete a las mismas.

2.3 OBJETIVOS Y PAUTAS DEL PROGRAMA REHABILI-
TADOR

El programa de rehabilitacion tiene un caracter global, que abar-
ca todos los factores que producen y aumentan la discapacidad
del paciente. Se realiza de forma continuada, aplicando distintas
pautas terapéuticas segun el tipo de enfermedad y la fase evolu-
tiva, valorando especialmente la capacidad de marcha y la apari-
cion de las complicaciones.

Las ENM progresan con un patrén predecible en las etapas o fases
de la enfermedad que pueden ser anticipadas, planificando la con-
ducta a seguir. Sin embargo, las diferencias individuales en el curso
de la enfermedad pueden ser grandes.

Factores a tener en cuenta en la planificacion
del tratamiento rehabilitador:
.Edad del afectado
.Tipo de enfermedad
.Fase de la enfermedad
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.La debilidad muscular

.Presencia de contracturas

.Eficacia de aparatos, férulas y corsés
.Grado de progresion

.Motivacion

Aceptacion de la discapacidad

Por eso, el programa rehabilitador tiene un caracter individuali-
zado y dependera del tipo de enfermedad y de la fase funcional
en la que se encuentre el afectado.

En un programa rehabilitador debe contemplarse también los as-
pectos de la prevencion secundaria (reducir el agravamiento de la
enfermedad) y terciaria (reducir las consecuencias de la misma).
Los beneficios de los programas de rehabilitacion para los pacientes
con ENM se orientan a conseguir una mejoria del nivel funcional,
contribuyendo a aumentar su estado de salud y su calidad de vida.

a) ¢ Es importante una evaluacion de mis capacidades?
Antes de llevar a cabo el programa de rehabilitacion, el médico
rehabilitador realizara una evaluacién global de todas las capa-
cidades de la persona para determinar cuéles son las principales
dificultades y el nivel de discapacidad. Esta valoracion suele in-
cluir los siguientes parametros:

1.- Valoracion grado de movilidad de las articulaciones.

2.- Valoracion muscular.

3.- Valoracion de la sensibilidad.

4.- Valoracion cardiorrespiratoria.

5.- Valoracion de la comunicacion y la deglucion.

6.- Valoracion funcional (capacidad y nivel de indepen-

dencia para llevar a cabo las actividades de la vida diaria

y la marcha).

7- Valoracion de aspectos psicosociales.
A veces puede ser necesario solicitar una serie de exploracio-
nes complementarias (durante las distintas fases del tratamiento)
para realizar un control exhaustivo sobre la aparicion de posibles
complicaciones como consecuencia de la evolucion de la enfer-
medad.
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b) ¢ Cudles son los objetivos del programa de rehabilitacion?
El objetivo de la rehabilitacion no es curar la enfermedad sino
prevenir sus complicaciones y retrasar su progresion con la fina-
lidad de proporcionar un mayor confort al paciente, aumentar su
calidad de vida y mantener unas buenas condiciones fisicas.
Una vez realizado el proceso de evaluacion y determinar las ne-
cesidades especificas de cada afectado, se disefia un plan de in-
tervencion individualizado, con unos objetivos especificos. Los
objetivos se irdn modificando de acuerdo a la evolucion que se
vaya produciendo.

En la planificacién del tratamiento se tiene en cuenta la evolucion
de la enfermedad, es decir, si es de progresion rapida o lenta.

Se pueden sefialar una serie de objetivos generales que debe te-
ner todo programa rehabilitador en las enfermedades neuromus-
culares:

« Mantener o mejorar la fuerza muscular.

* Retrasar la pérdida de la deambulacion.

» Aumentar la actividad fisica y amplitud de movimiento.

e Prevenir las deformidades articulares y contracturas

musculares.

» Mantener o0 mejorar la funcidn respiratoria.

« Garantizar un control postural adecuado.

« Controlar la aparicion de complicaciones y dolor.

« Estimular la independencia en las actividades de la vida

diaria.

 Conseguir la colaboracidon de la familia en el desarrollo

del programa.

» Mejorar la calidad de vida social y fomentar una plena

participacion en actividades de ocio.
De un modo sintético se pueden establecer cuatro fases bien de-
finidas en la evolucién de la mayoria de las ENM (con la ex-
cepcidn de las enfermedades congénitas o de inicio precoz en la
infancia, en las cuales no existe la fase de marcha). En cada una
de estas fases se establecen una serie de objetivos especificos y
pautas de tratamiento a partir de las capacidades funcionales que
tenga la persona afectada.
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c) ¢Cuédles son los objetivos y el plan de intervencion para
cada fase?

i. Fase de deambulacién o fase inicial:
Al recibir el diagnéstico de una ENM, surgen dudas en cuanto a
la curacion y el pronéstico de la enfermedad. El diagnostico, de-
bido a su caracter traumatico, incluso si la sintomatologia motora
todavia es leve se considera una etapa.

Se diferencian cuatro fases en la evolucion de las ENM:
.Fase de deambulacion
.Fase de marcha
.Fase de silla de ruedas
.Fase de supervivencia prolongada

 .Qué OBJETIVOS se plantean?

- Mantener la fuerza muscular a través del ejercicio
para prevenir la debilidad muscular.

- Prolongar la marcha el mayor tiempo posible, ya que
retrasa el desarrollo de contracturas articulares, de es-
coliosis y aporta claros beneficios psicoldgicos en los
pacientes.

- Reforzar la importancia de la participacion de todos
en el proceso terapéutico, tanto en las intervenciones
actuales como futuras.

- Apoyar psicoldgicamente al afectado y a su familia.

- Apoyar y fomentar la realizacion de actividades con
un significado o propdsito para la persona afectada.

* . Qué tipo de TRATAMIENTO necesito?

El contacto de la persona afectada con la rehabilitacion se inicia
en el momento del diagndstico, en el cual se establecen como
prioritarias las siguientes acciones:

1.- Apoyo psicolégico inicial: Debe orientarse hacia el pa-
ciente y su familia para evitar una psicodinamica familiar con-
traproducente, reforzar las actividades orientadas a los objetivos
marcados y preparar al paciente y su familia para las futuras in-
tervenciones de rehabilitacion.

2.- Entrenamiento muscular: La cinesiterapia (o trata-
miento que realiza el fisioterapeuta) esta dirigida a mantener el
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grado de movimiento y potenciar la musculatura. Los ejercicios
que se realizan permiten:
* Flexibilizar la musculatura: Se evita el desarrollo de
contracturas y disminuye la espasticidad y el dolor muscu-
lar que pueden producir los espasmos musculares.
e Potenciar la musculatura: La tonificacién muscular
bien prescrita tanto en intensidad como en resistencia, me-
jora la fuerza y retrasa la progresion. En general, la ganan-
cia de fuerza es proporcional a la fuerza muscular inicial
lo que sugiere que el programa de entrenamiento debe
iniciarse tan pronto como sea posible en el desarrollo de
la enfermedad. Es importante incluir suficiente tiempo de
reposo entre los ejercicios para evitar la fatiga. Los ejerci-
cios excéntricos como correr hacia abajo y bajar escaleras
deben evitarse. Son mejores los concéntricos como nadar,
bicicleta estatica, etc. que mejoran la fuerzay la fatiga.
* Realizar un entrenamiento aerdbico: mantiene el en-
trenamiento cardiorrespiratorio y produce un beneficio en
el humor, que mejora el apetito y el suefio.
A la hora de programar y realizar los ejercicios, debe tenerse en
cuenta que las ENM no son homogéneas y presentan distintas
caracteristicas en cuanto a la edad paciente, localizacion de la
afectacion (musculo, nervio periférico, etc.) y la gravedad de la
pérdida de fuerza.

Es muy importante que la persona afectada y los familiares
tengan contacto con el médico rehabilitador quien les facili-
tara una informacion completa sobre todo el proceso.

ii. Fase de marcha asistida:
A medida que las dificultades van surgiendo, la persona empieza
a plantearse cuestiones referidas a los cambios corporales y fun-
cionales.
En esta fase, la persona va cambiando el patrén de deambulacion,
acentuando la lordosis, ampliando la base de sustentacion y apo-
yando los pies de puntillas. Las primeras dificultades aparecen
al tener que caminar largas distancias con la presencia frecuente
de fatiga.
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* ;Qué OBJETIVOS se plantean?

- Mantener el balance articular y evitar las retracciones.
- Mantener la fuerza muscular.

- Evitar la atrofia por desuso.

- Mantener y prolongar la deambulacién el mayor tiem-
po posible.

- Mejorar la estabilidad en bipedestacion.

- Mantener el mayor grado de autonomia posible en
todas las actividades.

* ;Qué tipo de TRATAMIENTO necesito?

En esta fase es fundamental el tratamiento y la intervencion de
la fisioterapia / cinesiterapia / terapia ocupacional con el fin de
conseguir la mayor parte de objetivos sefialados. Las acciones
necesarias en esta fase de la enfermedad son:

1.- Programa de ejercicios: Se aplica un programa de ci-
nesiterapia precoz, para retrasar el avance de la pérdida funcio-
nal, basado en estiramientos pasivos o0 posturas mantenidas en
extension. Son recomendables las movilizaciones pasivas de las
piernas, para favorecer la marcha y mantener el rango articular; y
de los brazos a través de la movilizacion de las diferentes articu-
laciones insistiendo en la extension de codo y murfiecas.

No deben realizarse ejercicios vigorosos de potenciacion porque
lo Unico que se conseguiria seria aumentar la fatiga del masculo.
Sin embargo, si debe intentarse realizar la mayor actividad fisi-
ca tolerable por la persona, estimulando la marcha por terreno
llano o con un programa de

natacion dos o tres veces por

semana.

En esta fase se introduciran

ejercicios respiratorios en-

caminados especialmente a

mejorar la espiracion (con

ejercicios abdominales) ya

que, en caso de secreciones,

la dificultad para toser o ex-

pectorar podrd precipitar la

aparicion de una complica-

cion respiratoria.
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2.- Prevencién de contracturas y deformidades: El trata-
miento regular para combatir la aparicion de contracturas incluye:

* Programa diario de estiramientos activoasistidos y pasi-

vos para mantener los arcos de movimiento adecuados.

* Ejercicios activos de los musculos antagonistas a los

contracturantes.

* Estimulacion de la bipedestacion, marcha y ejercicios

en agua caliente.

 Control postural: Mantenimiento de la bipedestacion

todo lo que sea posible.

» Uso de férulas: Ortesis cortas nocturnas para el estira-

miento pasivo de gemelos y s6leo. Asi se puede controlar

y retrasar la aparicion del pie equino, que es el acortamien-

to muscular mas frecuente.

* Postura en decubito prono como anticontracturante de

los flexores de cadera y rodilla, de 30 a 60 minutos dia-

rios.
Cuando las contracturas no son corregibles o controlables con
los estiramientos y con el uso de férulas, se debe recurrir a la
cirugia.

3.- Prolongacion de la marcha: La marcha se puede pro-
longar gracias a las medidas indicadas mas arriba, aunque a veces
se requieren intervenciones quirdrgicas con liberaciones muscu-
lotendinosas y colocacion de ortesis largas en las piernas. Para
que la aplicacion de este programa se desarrolle de forma eficaz,
se deben cumplir los varios criterios:

Un programa eficaz para prolongar la marcha
incluye varios criterios:

.Se realiza en nifios generalmente

.No obesidad

.Mantenimiento de control cefalico y de tronco

.No deformidades articulares ni asimetrias

.Buena colaboracion de familia

Las ortesis largas deben prescribirse cuando la marcha esta muy
deteriorada y es poco Util casi imposible. Se trata de ortesis lar-
gas, fabricadas en material ligero (para evitar la sobrecarga mus-
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cular) y con apoyo isquiatico. Con las ortesis y la cirugia se pue-
de prolongar la marcha una media de dos afios, lo que va a evitar
también el retraso en la aparicion de escoliosis. Este programa de
prolongacion de la marcha, se realiza casi exclusivamente en la
DMD, algun caso de DMB y en la AME tipo Ill, si se pierde la
marcha en la infancia o adolescencia.

4.- Mantenimiento de la autonomia personal: Esta accion
debe contemplarse en todas las fases del tratamiento, ya que
es fundamental para garantizar una adecuada calidad de vida, no
solo al afectado sino también a su cuidador. Los dispositivos de
ayuda para mantener y proporcionar un nivel adecuado de auto-
nomia personal son diversos: asistente personal, ayudas técnicas,
adaptaciones funcionales, perro de asistencia... En este sentido,
el terapeuta ocupacional es el profesional que mejor sabe cuél es
el dispositivo de ayuda que méas convenientemente se adapta a las
necesidades de la persona. En la seccion Il — Area social de esta
guia encontraras més informacion sobre este tema.

iii. Fase de silla de ruedas:
Esta fase comienza cuando el paciente no puede mantener méas
tiempo la marcha segura y necesita una silla de ruedas.
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. Qué OBJETIVOS se plantean?

- Independencia y autonomia personal en los desplaza-
mientos.

- Estimular la autonomia en los actos de la vida cotidia-
na mediante dispositivos adaptados.

- Prevenir y/o frenar las deformidades de la columna

- Vigilar la insuficiencia cardiaca.

- Mantener la capacidad pulmonar y prevenir compli-
caciones respiratorias.

- Garantizar un seguimiento continuo.

- Atender las necesidades psicosociales del afectado y
su familia.

* ;Qué tipo de TRATAMIENTO necesito?

En esta etapa, las acciones terapéuticas deben seguir las pautas
de las fases anteriores, ya que el proceso de intervencion es con-
tinuo.

1.- Indicacion de silla de ruedas que més se adapte a las
necesidades del afectado y de sus caracterfsticas especificas. Las
personas con fuerza suficiente en los brazos, serdn capaces de
autopropulsar una silla de ruedas manual por terreno llano. Sin
embargo, los afectados con déficit de fuerza de extremidades su-
periores utilizaran la silla de ruedas eléctrica para favorecer la
autonomia personal en los desplazamientos.

2.- Entrenamiento en el manejo de la silla de ruedas, ad-
quisicion del posicionamiento adecuado y correcta realizacion de
las transferencias por parte de los afectados y cuidadores (siem-
pre que la fuerza de las extremidades superiores lo permitan).

3.- Tratamiento de la escoliosis: Cuando la curva de la
columna vertebral es poco evolutiva, se puede intentar la colo-
cacion de un corsé o de una cufia en el asiento de la silla en caso
de existir oblicuidad pélvica. No obstante, si la evolucion es ra-
pidamente progresiva, se requiere una valoracion e intervencion
quirdrgica precoz.

4.- Tratamiento de la funcion respiratoria: Pueden ser ne-
cesarias distintas actuaciones:

* Fisioterapia respiratoria: para facilitar el drenaje de secre-

ciones. Segun el tipo de enfermedad o edad del paciente se

aplicaran técnicas de drenaje bronquial activas o pasivas.

* Ayuda no invasiva de masculos respiratorios para man-
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tener la ventilacién alveolar y eliminar secreciones bron-
quiales (manual o mecénica).

» Valorar la necesidad de ventilacién nocturna no invasi-
va.

* Estudio de la saturacién de oxigeno nocturna con el fin
de descartar pequefias anomalias de la ventilacion durante
el suefio.

 Abordaje psicoldgico del paciente y su familia. Para
ampliar esta informacion, dirigete a la seccion Il de esta
Guia.

iv. Fase de supervivencia prolongada:
* ;Qué OBJETIVOS se plantean?
- Valorar la necesidad de dispositivos de ayuda para las
funciones vitales.
- Vigilar y establecer los cuidados respiratorios.
- Vigilar y tratar las complicaciones cardiacas.
- Vigilar y tratar las complicaciones en la alimenta-
cion.
- Apoyar psicologicamente al afectado y su familia.
* ;Qué tipo de TRATAMIENTO necesito?
Las pautas de tratamiento iniciadas en etapas anteriores conti-
ndan durante esta fase, incluyendo las siguientes actuaciones:
1.- Cinesiterapia de mantenimiento del balance articular y
de la fuerza muscular.
2.- Ortesis y silla de ruedas eléctrica.
3.- Por la disfagia y nutricion: dieta blanda y, si es nece-
sario, gastrostomia.
4.- Por la disartria: Amplificadores de voz, sistemas de
comunicacion aumentativos.
5.- Ventilacion mecanica no invasiva preferiblemente y, en
determinados casos, habréa que valorar la traqueotomia.
6.- Apoyo psicolégico.
7.- Posibilidad de hospitalizacion en centro sociosanita-
rio, hospital de dia o unidad de cuidados paliativos.
8.- Orientacion a las personas afectadas y su familia sobre
las pautas correctas para un buen manejo de su patologia y situa-
ciones de riesgo.
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Cuadro resumen. Tratamiento rehabilitador

Importancia |- Problemasen la - Diagnéstico: desconoci-
del equipo mul-| falta de equipo espe- | miento — retraso, modifi-
tidisciplinar cializado cacion.

- Asistencia: no especiali-
zada, gasto desproporcio-
nado.

- Psicosociales: nimero
elevado de profesionales
— intromision.

- Sistema sanitario: no
continuidad, escasa
adaptacion de recursos,
no consenso médico, no
apoyo psicologico

- Beneficios del - Atencion integral y conti-
equipo multidiscipli- | nuada
nar - Abordaje de la enferme-

dad en todas las areas

- Rehabilitacion funcional
individualizada

- Intervencion bio-psico-
social.

- Equipo experto en ENM:
especificad en metodologia.
- Trabajo coordinado.

- Informacion y formacion
a afectado y familia.

- Continuidad de cuidados.

Profesionales |- Profesionales sani- | - Neur6logo
implicados en | tarios facultativos/ | - Neuropediatra
el tratamiento | especialistas médicos | - Médico rehabilitador.
- Neumdlogo
- Cardiologo

- Cirujano ortopeda

- Médico especialista en
endocrinologia y nutricion
- Gastroenterélogo

- Médico de atencion
primaria
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- Profesionales sani-
tarios no facultativos
/ grupo de rehabili-
tacion

- Fisioterapeuta

- Terapeuta ocupacional
- Logopeda

- Diplomado universitario
en enfermeria

- Técnico ortoprotésico
- Nutricionista

- Podélogo

- Otros: psicélogo, psi-
copedagogo, trabajador
social.

El proceso de
evaluacion

- Importante por:

- Global

- Continuidad de trata-
miento

- Carécter individualizado
- Prevencién secundaria
- Articulaciones

- Musculos

- Sensibilidad

- Funcién cardiorrespira-
toria

- Comunicacién y deglu-
cion

- Capacidad funcional

- Aspectos psicosociales

Objetivos de la
intervencion

- Objetivos generales

- Mantener la fuerza
muscular

- Retrasar pérdida de
marcha

- Aumentar la actividad
fisica

- Prevenir deformidades
articulares

- Mantener/mejorar la
funcion respiratoria

- Garantizar el control pos-
tural adecuado

- Controlar complicacio-
nes 'y dolor

- Estimular la indepen-
dencia
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- Mejorar aspectos psico-

sociales
- Objetivos especifi- | - Fase de deambulacion:
cos (por etapas) mantenimiento de fun-
ciones

- Fase de marcha asis-
tida: retrasar pérdida de
marcha

- Fase de silla de ruedas:
Adaptacion y aumento de
autonomia, prevencion de
complicaciones.

- Fase de supervivencia
prolongada: prevencion
de complicaciones

Pautas de tra- | - Fase de deambula- | - Apoyo psicoldgico
tamiento cion inicial

- Entrenamiento muscu-
lar:

a) Flexibilizar muscula-
tura

b) Potenciar la muscula-
tura

¢) Entrenamiento aerd-
bico

- Fase de marcha - Programa de ejercicios
asistida - Prevencién de contrac-
turas y deformidades

- Prolongacion de la
marcha

- Uso de ayudas para la
marcha - ortesis

- Mantenimiento de la
autonomia personal

- Fase de silla de - Indicacion de silla de
ruedas ruedas

- Entrenamiento en
manejo de silla de ruedas
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- Fase de superviven-
cia prolongada

- Tratamiento de la esco-
liosis

- Tratamiento de funcion
respiratoria

- Cinesiterapia

- Ortesis y silla de ruedas
eléctrica

- Dieta blanda y/o gastros-
tomia

- Sistemas de comuni-
cacion aumentativos y
alternativos

- Ventilacion mecénica /
traqueotomia

- Apoyo psicolégico

- Hospitalizacion si es
necesario

- Orientaciones para
prevencion de complica-
ciones

3. LA IMPORTANCIA DE LA PREVENCION
PRIMARIA. ESTUDIO DEL GENOTIPO

La prevencion es el conjunto de medidas destinadas a evitar la
aparicion de la enfermedad (prevencion primaria), su agrava-
miento (prevencion secundaria) o reducir las secuelas de al mis-

ma (prevencion terciaria).

La prevencion primaria en las enfermedades neuromuscula-
res esta ligada a las enfermedades de origen genético, las que
se producen por las alteraciones en el genotipo de la persona.

La prevencion primaria en las ENM se basa en dos acciones:
* Informar a los progenitores sobre el riesgo de desarrollar
y/o de transmitir una enfermedad, el consejo genético.
« Determinar la posibilidad de realizar un diagnostico pre-
natal, que puede indicar la interrupcion voluntaria del em-
barazo en el caso de que el feto sea portador del gen.
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En los Gltimos afios se han descubierto los genes responsables de
muchas ENM. Sin embargo, la situacion varia de un caso a otro.
Por ejemplo, dos personas afectadas pueden tener el mismo feno-
tipo, que es la forma de expresion clinica de una enfermedad o sus
sintomas (por ejemplo, distrofia muscular de cinturas), pero con
diferentes mutaciones en el genotipo o gen alterado. También pue-
de darse el caso de que dos personas tengan el mismo gen alterado
(genotipo), pero la sintomatologia sea diferente (fenotipo).
Conocer el diagnostico genético de la enfermedad es comple-
JO y costoso, pero tiene mucha importancia para determinar el
pronostico y la evoluciéon de cada una de estas enfermedades,
facilitando la prevencién secundaria y terciaria.
El diagnostico genético permite poner en préctica el consejo ge-
nético. Es decir, si se conoce cual es el gen alterado (genotipo),
se puede predecir como se heredard: forma dominante, forma
recesiva, ligada al sexo. Asi, se podra orientar a los familiares
sobre las posibilidades de transmisién de la enfermedad a su des-
cendencia.
Para llevar a cabo una correcta prevencion primaria y estudio
del genotipo, que implica el consejo genético y el diagnostico
prenatal es necesario llevar a cabo un examen realizado por los
expertos que incluya:
* Diagnostico de la expresion clinica de la enfermedad (fe-
notipo).
 Estudios complementarios necesarios: la biopsia mus-
cular (con estudios complejos de expresion de proteinas).
Esta prueba determinaré cual es el gen mas adecuado para
realizar el estudio genético. Este es muy importante para
determinar con la mayor precision posible el tipo de ENM
y, asi, llevar a cabo la terapia génica mas adecuada para su
aplicacion en la prevencion de esta ENM.
Por eso, es muy importante la coordinacion de las unidades de
genética con las unidades de diagndstico y tratamiento de las
ENM, asi como el trabajo multidisciplinar entre los profesionales
integrantes de ambas unidades.

El estudio del genotipo permite realizar:
.Consejo genético.
.Diagnostico prenatal.
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Los estudios genéticos deben ser voluntarios y la informacion
es confidencial. Las personas tienen que recibir una informacién
adecuada y firmar el consentimiento informado que implica su
aceptacion para realizar el estudio genético.

El consejo genético es una herramienta muy Util para que
los pacientes puedan planificar el futuro de su descendencia
porgue permite conocer con seguridad si van a padecer o no

la enfermedad.

4. LA INVESTIGACION BIOMEDICA.

Esta guia ha sido elaborada tras la celebracion del XXIV Con-
greso de la Federacion Espafiola de Enfermedades Neuromuscu-
lares, organizado por ASEM Aragon, en el mes de noviembre de
2007. Este congreso llevaba como titulo Ultimos avances en en-
fermedades Neuromusculares. La investigacion: el impulso que
nos mueve. Este congreso es un referente a nivel nacional sobre
las dltimas lineas de investigacion que se desarrollan no soélo a
nivel de Espafia, sino a nivel internacional, con la ponencia de
doctores procedentes de EEUU y Francia, entre otros.

Uno de los objetivos de la Federacion ASEM es estimular la
investigacion clinica para conseguir mejoras terapéuticas y
rehabilitadoras para los afectados.

Durante este Congreso se han tratado diversos campos de inves-
tigacion biomédica que implican directamente el estudio de las
ENM y que, a continuacién, se describen brevemente:

La terapia génicay regenerativa experimental en enfermeda-
des de la motoneurona.
Es una estrategia que se esta utilizando en modelos animales para este
tipo de enfermedades. Los ensayos clinicos actuales se centran en:
* Afadir factores tréficos a las motoneuronas para evitar
su muerte.
« Inhibir que la enzima patoldgica esté presente en el en-
fermo, para la cual se disefian estrategias de iRNA.



AREA DE SALUD

» Utilizacion de DNA desnudo, esto consiste en la inyec-
cién intramuscular de un plasmido que expresaré la protei-
na que se quiera.

* Encontrar un vehiculo capaz de alcanzar de forma espe-
cifica las motoneuronas, para utilizarlo en el traslado de
los factores neurotréficos a las mismas.

» Estudios con células madre a través de la medicina rege-
nerativa.

Definicion de dianas terapéuticas para la atrofia muscular es-
pinal. Proyecto GENAME.
Es un macroproyecto exclusivo de la AME con més de 16 grupos
investigadores.
Este proyecto tiene como objetivos llevar a cabo una aproxima-
cion multidisciplinaria en cuatro grandes areas de la enfermedad:
clinica, genética-metabolica, neurobioldgica y terapéutica.
* Los aspectos clinicos incluyen la historia natural de la
enfermedad, la disponibilidad de una adecuada subcla-
sificaciéon por manifestaciones clinicas, la posibilidad de
intervencion temprana y la definicién y validacién de mar-
cadores biologicos.
* Se busca determinar las influencias genéticas que afectan
directamente la abundancia de la proteina SMN o su papel
en la neurona motora por medio de estudios genémicos,
trasncriptomicos y protedmicos.
* Se pretende realizar una aproximacion neurobiolégica
minuciosa de la enfermedad a través del estudio de mode-
los animales.
* Se investigaran nuevas maneras de llegar a estas neuro-
nas motoras y protegerlas.

Diagnéstico preimplantacional.

Es una técnica alternativa méas precoz al diagndstico prenatal y
para las parejas en riesgo de transmitir a su descendencia defec-
tos genéticos o anomalias cromosémicas. Su objetivo es el anali-
sis genético de los embriones obtenidos por fecundacion in vitro
con inyeccion intracitoplasmatica del espermatozoide (ICSI) y la
posterior transferencia de los caracterizados como sanos.
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Distrofia miotonica: Estudio molecular y su implicacion en el
consejo genético.

Las técnicas de genética molecular permiten el diagndstico de
la enfermedad y la posibilidad de ofrecer consejo genético a las
familias. La identificacién de la expansion del triplete CTG como
mutacion causante de la DMy el estudio del comportamiento de
esta region gendmica durante la transmisién, ha evidenciado el
aumento del numero de repeticiones CTG en el alelo DM a me-
dida que éste se transmite de generacion en generacion, dentro de
una misma familia.

Genomica funcional y busqueda de drogas en modelos de dis-
trofia miotonica.
Este proyecto tiene los siguientes objetivos:
« Describir todos los mensajes genéticos alterados en los
pacientes con DM.
* Desarrollar un nuevo método de diagndstico/prognosis
basado en detectar mensajes genéticos caracteristicamente
alterados en la DM.
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« Estudiar la regulacion transcripcional del gen MBNL1 en
moscas. Se ha demostrado que un aumento en la expresion
de MBNL1 en ratones reduce las manifestaciones pato-
I6gicas que se detectan al expresar la mutacion humana
responsable de la DM.

 Continuar la busqueda de compuestos potencialmente
terapéuticos

Actividad Sod mitocondrial en pacientes con ELA.
Se trata de un proyecto de investigacion para identificar la etiolo-
gia de la enfermedad, centrada en la hipdtesis de que la patogenia
de ELA est4 centrada en estrés oxidativo: la capacidad celular
para generar ROS excede su poder antioxidante. Los objetivos de
este estudio son los siguientes:
 Determinar el nivel de presenciay actividad de las princi-
pales enzimas de defensa antioxidante mitocondrial SOD1
(Cu/zn SOD) y SOD2 (Mn SOD).
* Realizar la determinacion en sangre (mitocondrias de
plaquetas) de pacientes ELA y de controles sanos.
e Analizar los resultados obtenidos comparando ELA con
controles sanos y en funcion de los datos clinicos.

5. NECESIDADES Y PROBLEMAS DETECTA-
DOS EN EL AREA DE SALUD

Los aspectos medicos intrinsecos a las ENM dan lugar a una serie
de problemas que se pueden agrupar en torno a cuatro aspectos
propios de estas enfermedades:
A. Naturaleza evolutiva:
* Los afectados se ven obligados a modificar de forma rei-
terada sus perspectivas de futuro.
* No es facil la aceptacion personal de la enfermedad y la
forma de enfocar las relaciones con el entorno social.
« Disminucion progresiva del nivel de independencia y aumen-
to creciente del nivel de carga de cuidados para la familia.
» Aumento de la necesidad de asistencia y costes sociales.
* Agudizacidn de los problemas a nivel fisico y funcional
a veces, vitales.
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B. No disponibilidad de tratamiento curativo:
* Reduccion de la esperanza de vida.
* Falta de interés por parte de algunos profesionales dada
la falta de posibilidades de curacion.
» Las complicaciones graves podrian reducirse si hubiera un
correcto plan de intervencion y un tratamiento integral.

Los principales problemas de las ENM esta determinados por:
.Naturaleza evolutiva
.No tratamiento curativo
.Carécter hereditario
.Poca frecuencia y gran diversidad

C. De caracter hereditario:
 Varias personas en la familia (incluyendo el afectado)
pueden ser portadoras.
* Puede haber varios afectados en una misma familia.
e Dificultad en la decision de tener descendencia.
* Aparicion de cuestiones éticas y morales.

D. Poco frecuentes y de gran diversidad:
« Retraso en el diagnéstico que puede vivirse como un lar-
go camino en el que se realizan multiples pruebas clini-
cas.
» Falta de formacion en ENM de médicos de familia y per-
sonal sanitario.
» Remision tardia al especialista por desconocimiento.
« Situacion de incertidumbre para afectados y familiares.
El diagndstico puede ser poco claro o inexacto.
* Falta de recursos sanitarios especializados y especificos.

Ademas, en nuestro sistema sanitario, la atencion al afectado
estd organizada de forma que se produce un cambio del equipo
médico en el paso del nifio a adulto. Este cambio en una etapa
vital donde el control y mantenimiento regular del tratamiento se
acepta dificilmente, propicia el fin del mismo.

Las infraestructuras y el material del hospital estd poco adapta-
do para las personas con discapacidad, especialmente para las
que tienen una ENM: para pesar a los afectados son necesarios
una manipulacién y un material especifico; algunos exdmenes se
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realizan en muy pocas ocasiones por requerir un soporte técnico
especifico poco habitual, necesidad de un equipo con experiencia
0 por su coste elevado. Ademas, la falta de un consenso meédico
hace que se propongan y se lleven a cabo algunos tratamientos
que no estan todavia protocolizados.

Con todo ello, los problemas que se han enumerado dan lugar a
una serie de necesidades:

Sélo de esta manera, se conseguira mejorar el pronostico y
la calidad de vida de los afectados y de sus familias, tanto de
manera individual como colectiva.

* Planificacién del protocolo de actuacién unificado en En-
fermedades neuromusculares.

* Establecimiento de un servicio de fisioterapia domici-
liaria continuada en todo el territorio espafiol como trata-
miento de rehabilitacion.

 Creacion de centros o unidades especializadas de diag-
néstico, tratamiento y rehabilitacion especificas para las
personas afectadas por una ENM vy constituidas por un
equipo multidisciplinar y los recursos materiales necesa-
rios.

* Creacion de Consejos asesores tanteo en el Ministerio
de Sanidad como en las Conserjerias de las CCAA. Estos,
formados por un equipo multidisciplinar de facultativos
(neurdlogos, neumologos, genetistas, investigadores...)
facilitaran la toma de decisiones en politica sanitaria para
estas enfermedades.

» Promocion de diferentes lineas de investigacion en redes
y estructura, agrupando al estudio de las ENM y los inves-
tigadores en un centro estatal.

El objetivo final que se debe conseguir es garantizar una atencién
Optima de larga duracion que incluya una rehabilitacién funcio-
nal en el &mbito médico, sanitario, psicoldgico y social y con el
uso de todos los medios necesarios para este fin, incluyendo la
coordinacion de la atencion primaria y especializada.
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6. PARA SABER MAS - AREA DE SALUD

Actualmente, en Espafia, no existe ninguna unidad especializada
o de referencia dedicada al diagndstico, tratamiento y rehabili-
tacion para personas afectadas por una ENM, a pesar de que es
una de las principales reivindicaciones que la Federacion ASEM
solicita a los departamentos de sanidad.

Sin embargo, las entidades ASEM cuentan con la colaboracion
de un grupo de doctores que forman parte del Comité de Ex-
pertos de la entidad que tiene una elevada especializacion en el
conocimiento de las ENM.

Dada la falta de especializacion o centros de referencia para el
tratamiento de las ENM en Espafia, las personas afectadas por
ENM suelen dirigirse a los hospitales de tercer nivel que se en-
cuentran més cercanos a su domicilio.

Como en esta guia tratamos de ofrecer una informacién practica
y util, y aqui no nos cabria la lista de todos los hospitales de
referencia, hemos preparado un documento en el que se indican
las direcciones y teléfonos de estos hospitales en cada Comuni-
dad Auténoma y provincia. Este archivo esta disponible para su
consulta y su descarga gratuita en la pagina web de la Federa-
cion ASEM (www.asem-esp.org). La elaboracion del mismo ha
sido fruto de un gran trabajo coordinado entre todas las entidades
pertenecientes a la Federacion que han indicado las unidades de
referencia que existen en sus respectivas regiones.

Ademas, también te recomendamaos visitar la pagina del Ministe-
rio de Sanidad y Consumo (www.msc.es) donde, no sélo encon-
traras informacion referente a los centros de atencion primaria 'y
especializada de cada provincia, sino también a contenidos muy
utiles sobre las diferentes campafas que este Ministerio lleva a
cabo, informacion estadistica o publicaciones de interés entre
otros.



Capitulo 11. Area Psicoemocional

1. LAPERSONAAFECTADA POR UNA ENM

El diagnostico y padecimiento de una ENM es una situacion que
se escapa a los limites de la cotidianidad. Al margen de todos
los sintomas fisicos provocados directamente por la patologia, la
persona afectada se ve envuelta en una espiral de sentimientos,
sensaciones y emociones dificiles de explicar y, en muchas oca-
siones, de resolucion complicada.

Los problemas psicosociales varian segun la etapa de la
vida. También influyen la fase de la enfermedad muscular y
la naturaleza de la misma.

Los afectados son conscientes de su problematica, ya que la pér-
dida progresiva de fuerza, unida a los estados animicos carencia-
les que esta provoca, limita mucho su actividad, tanto a nivel
personal como social.

En la mayoria de las ocasiones, estas personas se ven apartadas
de la dinamica social, que incluye tanto el &mbito de las relacio-
nes sociales como el laboral. Las dificultades de interrelacién
con otras personas son debidas mayoritariamente a la ignorancia
de gran parte de la sociedad. Por esto muchas personas se ven
obligadas a recluirse en el entorno familiar, limitando su desarro-
llo intelectual y social.

En las personas con discapacidad suelen aparecer dificulta-
des para tomar decisiones, miedo ante los retos que se pre-
sentan, desconfianza de sus posibilidades reales y problemas
en las relaciones sociales.
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Si los que padecen una ENM son nifios se plantean preguntas
sobre su educacion. En la pubertad, se manifiesta la necesidad de
autonomia, que puede verse impedida por la dependencia fisica.
Los jovenes se plantean cuestiones sobre la eleccion de la pareja,
la profesion, el trabajo, la posibilidad de vivir solo o la decision
de tener hijos.

1.1 SENTIMIENTOS SOBRE Si MISMO

La persona afectada experimenta una serie de emociones y sen-
timientos que van desde la tristeza hasta la rabia, pasando por
angustia, frustracion, culpay estrés.

En cuanto a los procesos de pensamiento adoptados ante la en-
fermedad, destacan: negar la existencia de la enfermedad, mini-
mizar el papel traumético de la situacidon, hacer una reevaluacion
positiva o establecer una equivalencia enfermedad — fatalidad.

Los sentimientos dan lugar a procesos de pensamiento y
éstos se traducen en estrategias de comportamiento.

La persona puede desarrollar diferentes estrategias de compor-
tamiento hacia la ENM y las emociones vividas: la evasiva, la
busqueda de apoyo social, la agresividad, la lucha para cambiar
la situacion actual o una actitud pasiva. Estas reacciones pueden
ser inmediatas o diferidas; silenciosas o manifiestas.

Es por ello que, ante la enfermedad, se hace necesaria la adop-
cion de diferentes estrategias de ajuste a situaciones estresantes
que permitan preservar su vida emocional, economica y social.
La primera tarea es poder manejar sus sentimientos de la for-
ma mas constructiva posible. Cuando la persona antes asuma el
diagnostico de la enfermedad y sus caracteristicas, antes podra
reducir el nivel de tensidn y sentir que tiene el control de la si-
tuacion.

La pérdida de control, las consecuencias negativas (sociales o
fisicas) derivadas de la ENM o del tratamiento, y las limitaciones
en las posibilidades de eleccion hacen que el afectado deje de
considerarse un miembro de pleno derecho de la sociedad.

Por eso, es importante el desarrollo de habilidades para comu-
nicar sus deseos y mejorar asi su autonomia y control sobre las
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situaciones de la vida diaria. Qué necesitan y queé tipo de solucio-
nes o instrumentos de ayuda precisan.

Es importante saber expresar lo que se necesita y queé tipo
de soluciones o instrumentos de ayuda precisan.

Incluso en las fases mas avanzadas, el afectado debe participar y
poder decidir sobre aspectos de su vida cotidiana, manteniendo
la capacidad de escucha y actuacién en los temas personales para
garantizar un minimo de independencia en su vida.

1.2 SENTIMIENTOS HACIA LOS DEMAS

La forma en que el afectado se enfrenta a la enfermedad y la con-
cepcién que tenga de la discapacidad va a tener su repercusion
en la imagen que transmite al otro. En ocasiones, el afectado
se vuelve dependiente psicologicamente de los demas transmi-
tiendo miedos y angustias, lo que dificulta su integracién en la
sociedad.

La negacion es una pared entre el afectado y los demas.

El negar los sentimientos puede reducir el apoyo que le brindan
sus amistades y los que le quieren, un apoyo sumamente impor-
tante para ayudarle a enfrentar este momento. Si la energia se usa
para negar la realidad o sus sentimientos, no es constructiva.

El dolor que queda de la renuncia a cosas que se desean, puede
ser eliminado si se comparte con alguien que quiera escuchar,
convirtiéndolo en algo hablable. Asi, se puede descubrir si real-
mente es tan irrealizable como parece y conseguir que no impida
el disfrute de aquello que si esta al alcance.

Sin embargo, el miedo impide hablar. Es frecuente que cuando algo
asusta, se evite hablar de ello, verbalizarlo o reconocerlo. El ponerse
en contacto con sus sentimientos no lo pone a merced de incontrola-
bles emociones, sino que le permite descubrir fuentes de fortaleza.

Si la persona no puede reconocer sus propios sentimientos,
no los puede compartir con otros.
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Por ultimo, destacar que la persona afectada, con respeto a la
atencion que recibe por parte de su cuidador, es consciente de sus
necesidades y de la dedicacion que requiere de esta persona, por
lo que se instalan en él unos sentimientos contradictorios. Por un
lado, necesita pedir mas ayuda, y por otro intenta reprimirse en
sus demandas, lo que genera frustracion y angustia. Asi se entra
en un circulo de demanda — respuesta que provoca una tension
en la situacion familiar. Esta tension es patente y dificulta que se
pueda producir la relacién de ayuda de manera efectiva, siendo
mutuo el sentimiento de incomprension.

La dependencia del cuidador puede crear sentimientos
contradictorios hacia éste.

1.3 LAEVOLUCION DE LA ENFERMEDAD

El padecimiento de una ENM puede producir varias situaciones
de choque: anuncio de la enfermedad, pérdida de la marcha, in-
tervencion quirdrgica... Son momentos que producen intensas
perturbaciones fisicas y emocionales y que se manifiestan me-
diante reacciones de estrés agudo.
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La situacion de desorientacion, ansiedad y miedo que provoca la
recepcion del diagndstico imposibilita racionalizar la informa-
cion recibida, hay muchas preguntas y pocas respuestas.

Mas adelante, y coincidiendo con el agravamiento de la enfer-
medad aparece un periodo de constante adaptacion. Este proceso
estd influenciado por la velocidad de progresién de la enferme-
dad, la edad del afectado y su condicion sociocultural. Conforme
van surgiendo nuevas dificultades y los sintomas empiezan a ser
mas visibles, aparecen cuestiones sobre los cambios ocurridos
en el cuerpo, el impacto que estas tienen en el dia a dia y la po-
sibilidad de la muerte. El afectado puede tener miedo a perder el
equilibrio, caerse o que se le caigan las cosas. Este miedo influird
negativamente en su motivacion para moverse con independen-
cia y limitard sus opciones a la hora de decidir qué quiere hacer,
cémo y cuando.

El afectado percibe la progresion de la enfermedad en su dia
a diay la vive como una pérdida constante.

Los momentos de ingreso hospitalario pueden formar parte de
la rutina de la persona en fases avanzadas. Estos momentos son
fuente de angustia y sufrimiento, tanto para el afectado, como
para los familiares. La capacidad para poder afrontar esta situa-
cién es constante durante toda la vida de las personas con ENM.
Pero estos acontecimientos cruciales no son los Unicos estresan-
tes. La vida cotidiana y la de su entorno se ven marcados por
acontecimientos secundarios que son fuente de pequerios estre-
ses reiterados. A largo plazo, las situaciones cotidianas pueden
suscitar tensiones que se traducen en sentimientos de contrarie-
dad, rabia e irritacion.

Todo ello puede dar lugar a frustracion en el afectado y a proble-
mas comportamentales, que se manifiestan segtin sus circunstan-
cias personales y los intentos de otras personas de ayudar.

La importancia del impacto de cada fase depende del valor sim-
bolico que la persona le de a la situacion y de su capacidad para
hacerle frente. Cada persona reacciona de una forma diferente.
Algunos responden de forma pasiva, otros pueden mostrar en-
fado y agresividad. Si en estas etapas ha habido un apoyo pro-
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fesional de intervencion psicologica, la persona tendrd muchas
mas posibilidades de llegar a convivir con la enfermedad con una
actitud positiva y de normalidad.

1.4 NECESIDADES Y PROBLEMAS DETECTADOS

El caréacter evolutivo de la enfermedad produce una situacion de
enfrentamiento reiterada hacia nuevas limitaciones, dando lugar
a una serie de problemas psicosociales que estan relacionados
con las siguientes condiciones:

Los problemas psicosociales estan relacionados con:
.La incertidumbre
.La pérdida de control
.El aislamiento
.El entorno

1.- Incertidumbre:
« Sobre el origen de la enfermedad.
» Sobre la ausencia de un diagnostico claro.
* Sobre la evolucion de la enfermedad.
* Sobre las perspectivas de futuro.
* Sobre las perspectivas de tratamiento.
* Sobre el acceso a los recursos disponibles.
* Sobre el esquema hereditario.
» Sobre educacion y su futuro profesional.

2.- Pérdida de control:
* Por la creciente dependencia fisica de otras personas, asi
como de adaptaciones y dispositivos de apoyo.
* Por no poder realizar una actividad fisica o social o hacerlo
cada vez menos.
* Por la pérdida de autonomia y la capacidad de resistencia.
* Por la disminucidn de ingresos y la limitacion de las posibi-
lidades profesionales.
* Por la reduccion del entorno social.

3.- Aislamiento:

* Por los cambios en la apariencia.
* Por las reducidas posibilidades de movimiento.
* Por los problemas de transporte.
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* Por la inaccesibilidad de los edificios publicos y de las casas
de familiares y amigos.
4.- Problemas con el entorno:
* No concebir que sea posible descansar.
* Rechazar la ayuda de otros.
 No estar nunca relajado.
* Estar obsesionado con el presente y las preocupaciones co-
tidianas.
* Tener problemas para hacer planes de futuro...
Ademas, hay una serie de factores que influyen en la gravedad
de estos problemas:
» La velocidad de la evolucion.
* El carécter invalidante.
* El modo de transmision hereditario.
* La prevalencia de la afeccion.
e La afinidad con otras enfermedades.
e La ayuda médica y seguimiento recibido.
e La actitud de los profesionales sanitarios.
» El grado de aceptacion y ayuda del entorno.
* Las intervenciones médicas requeridas por la enfermedad
neuromuscular.
* Los factores estresores unidos a la situacion de discapacidad:
dificultades econdmicas, alteracion de las relaciones familia-
res, replanteamiento de las relaciones de pareja, alteracion de
las actividades y proyectos familiares, dificultades de comu-
nicacion.

Los problemas afectan negativamente al estado animico
de la persona afectada, y pueden provocar sentimientos
de angustia, culpabilidad, agresividad, impotencia, apatia
depresion...

Teniendo en cuenta los problemas y sentimientos que afectan a
la persona que padece una ENM, se detectan las siguientes ne-
cesidades:

Dependiendo de la edad en la que se encuentre la persona en
el momento del diagndstico, se podran realizar unas u otras
acciones para apoyarle.
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* Necesidad de ampliar la informacion sobre la enfermedad,
evolucion y tipo de tratamiento.

* Mejorar la comunicacién: no guardarse siempre los proble-
mas para si mismo.

» Aumento de la capacidad de decision y control sobre su pro-
pia vida.

* Nivel adecuado de calidad de vida: mantener la esperanza en
una calidad de vida mejor, en la posibilidad del descubrimien-
to de una cura efectiva y en las posibilidades y potencialidades
infinitas del ser humano para hacer frente a las adversidades.
* Apoyo psicoldgico: puede ser necesario pedir asesoramiento
y ayuda a un profesional especializado.

* Apoyo socioemocional: a través de la ayuda de los familia-
res, amigos, comparfieros, asociaciones...

Cuadro resumen. Area psicoemocional - La persona afectada

Sentimientos - Emociones - Tristeza
sobre si mismo - Rabia

- Culpa

- Angustia
- Estrés

- Procesos de pensa- - Negacion

miento - No considerar la
importancia real

- Reevaluacion positiva

- Catastrofismo

- Estrategias de com- | - Evasiva

portamiento - BUsqueda de apoyo social
- Agresividad
- Lucha

- Actitud pasiva

Sentimientos - Imagen transmitida
hacia - Transmision de propios sentimientos
los demas - Necesidad de apoyo

- Expresion productiva de sentimientos
- Sentimientos contradictorios hacia el cuidador
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Evolucion de |- Diagndstico - Desorientacién
la enfermedad - Ansiedad
- Miedo
- Evolucién - Adaptacion constante

- Vivencia de las pérdidas
- Sensacion de pérdida
de control

- Frustracion

- Situaciones de estrés

- Posibles respuestas - Actitud pasiva

- Enfado y agresividad
- Aislamiento social

- Actitud positiva y
normalizadora

Problemas - Problemas - Incertidumbre

y necesidades - Pérdida de control
- Aislamiento

- Problemas con el
entorno

- Necesidades - Aumento de informa-
cion

- Mejora de la comuni-
cacién

- Control en la toma de
decisiones

- Nivel adecuado de
calidad de vida

- Apoyo psicoldgico

- Apoyo socioemaocio-
nal

2. EL CUIDADOR PRINCIPAL

Las personas con alguna discapacidad son atendidas fundamen-
talmente por sus familiares. Aparece entonces la figura del cui-
dador, como la persona encargada de ayudar a cubrir las necesi-
dades basicas y psicosociales del afectado, aquel que supervisa a
éste en sus actividades cotidianas.
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El cuidador suele ser un miembro de su familia mas cer-
cana, su padre, o madre, 0 hermano/a o pareja.

En el caso de los afectados por ENM, esta atencion es diaria y
continuada. La dedicacion requiere una alerta constante en la
persona cuidadora y dependiendo del grado de dedicacion, suele
producir niveles de estrés, que harian necesario que el cuidador
recibiera ayuda externa y que dispusiera de un tiempo para si
mismo.

2.1 FUNCION / LABOR DE CUIDADOS

Cuidar es una tarea con una doble vertiente, en la que el cuidador
debe conocer las necesidades de la persona y saber como satisfa-
cerlas. Segun la naturaleza del problema, cuidar puede requerir
una pequefa cantidad de trabajo o una gran tarea, puede ser algo
breve o que no se sabe cudndo va a finalizar.

La labor del cuidador primario es fundamental, ya que ejerce di-
ferentes funciones indispensables para la atencion de los afec-
tados: es el informador clave (un observador permanente de la
situacion del afectado); es quien supervisa, provee los cuidados
basicos del paciente y administra los tratamientos prescritos; es
quien organiza las actividades, busca soluciones y toma las deci-
siones mas importantes.

La persona afectada es consciente de sus necesidades y de la
dedicacion que requiere de la persona cuidadora y se debate
entre sentimientos contradictorios.

En algunos casos, la persona afectada necesita ayuda para acti-
vidades concretas, pero en otros la ayuda no es tan minima, sino
que necesita asistencia para realizar muchas de las actividades
diarias basicas (ej. comer, lavarse, caminar, etc.).
En general, el cuidador atiende tres grandes grupos de necesida-
des de la persona afectada:
» Apoyo, complementacion y sustitucion en actividades basi-
cas de la vida diaria: vestido, higiene, alimentacién, estimu-
lacion...
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* Atenciones propiamente asistenciales: control y administra-
cioén de medicacion; seguimiento, control y observacion de
signos y sintomas de riesgo; movilizacién y realizacion de
ejercicios motores especificos...
» Contacto fisico, relacion afectiva, apoyo emocional y me-
diacion relacional con los otros.
Por ello, el cuidador, en la practica totalidad de las veces, ademés
de una atencion instrumental de mayor o menor intensidad, pres-
ta una atencion emocional: le hace compafiia, escucha sus inquie-
tudes, se encarga de su bienestar: que estén bien, a gusto...
El cuidador es un agente socio sanitario esencial, ya que desarrolla
una importante funcién que permite conservar y mantener funcio-
nalmente, el mayor tiempo posible, y con calidad a la persona: fa-
cilita la integracion en su entorno, estimula las funciones que toda-
via estan conservadas, y suple las capacidades perdidas por otras,
aumentado su capacidad funcional en determinadas actividades.

Los principales rasgos personales del cuidador son:
.Sensibilidad
.Responsabilidad
.Consideracion
.Respeto
Etica
.Delicadeza
.Equilibrio y serenidad
.Habilidades de comunicacién
.Habilidades sociales
.Capacidad de trabajo en equipo

2.2 SENTIMIENTOS DE CUIDADOR. EL RIESGO DE SO-
BRECARGA.

Las caracteristicas del trabajo del cuidador lo sitGian en un con-
tacto continuo con la persona afectada. Esta labor suele ser una
experiencia duradera, que exige reorganizar la vida familiar, la-
boral y social. Ademas, el cuidador principal se ve expuesto a
diferentes emociones y sentimientos, tanto positivos como nega-
tivos, que influyen sobre su estado animico. Todo ello repercute
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en la vida social del cuidador, la cual ve mermada, provocando,
en su conjunto, una disminucion de su salud y calidad de vida.
Aunque, en un primer momento, pareceria que se acepta la situa-
cioén, en realidad no es del todo posible. El cuidador puede llegar
a sentir resentimiento y culpabilidad por su independencia re-
lativa o por sus sentimientos. La persona cuidada puede sentirse
culpable por depender de otra, envidiar la capacidad de indepen-
dencia y de accidn de los otros o renunciar a la posibilidad de lo
que suceda.

Esta situacion se manifiesta en actitudes de desconfianza gene-
ralizada, de un descontento permanente, de un no poder valorar
los aspectos positivos y quedarse atrapado en los negativos. Ante
estas exigencias, la familia, y sobre todo el cuidador, se cierra 'y
su dindmica gira en torno a la persona con dependencia. Ademas
de la carga de cuidados, también tienen que hacerse cargo de
otras cuestiones familiares, laborales y econdmicas.

La tarea de cuidar conlleva una amplia variedad de proble-
mas de tipo fisico, psiquico y sociofamiliar que es necesario
conocer.

Si no se toman las debidas precauciones, e incluso muchas veces
habiéndolas tomado, puede producirse una situaciéon de sobre-
carga del cuidador caracterizada tanto por la aparicion de sin-
tomas fisicos (cefaleas, lumbalgias), como psiquicos (insomnio,
ansiedad, depresion) o socio familiares (aislamiento social, alte-
racion de la convivencia familiar, pérdida de empleo, problemas
econémicos).

Hay dos tipos de sobrecarga: la objetiva (cantidad de tiempo y
dinero invertidos en cuidados, problemas conductuales del sujeto
enfermo, disrupcién de la vida social...) y la percibida (percepcion
del cuidador de la repercusion emocional de las demandas o los
problemas relacionados con el acto de cuidar). Esta ultima tiene
una mayor repercusion sobre la vida de los pacientes y familiares.

Las etapas de agotamiento en el cuidador son tres:
.Frustracién
Aislamiento
.Desesperacion
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Los sintomas mas frecuentes en el agotamiento del cuidador
son:
* Trastornos en el patron de suefio.
» Cambios en el patron de las comidas.
» Aumento en el consumo de azlcar o de alcohol o drogas.
e Aumento en la cantidad que fuma o el deseo de volver a
fumar después de dejarlo.
* Dolor de cabeza frecuente o dolor de espalda repentino.
» Aumento en la dependencia de medicamentos para el dolor
recetados o sin receta.
e Irritabilidad.
* Altos niveles de miedo o ansiedad.
* Impaciencia.
* Inhabilidad de manejar uno o0 méas problemas o crisis.
* Reaccidn exagerada a accidentes comunes.
* Reaccion exagerada a las criticas.
* Reaccidn exagerada de enojo hacia el afectado.
« Distanciamiento, hasta de las personas que ofrecen relevo
y ayuda.
* Sentimientos de retraimiento emocional.
* Sentimientos de acorralamiento.
* Pensamientos de abandono de la situacion.
* Imposibilidad de reirse o sentir alegria.
» Abandono de actividades y aislamiento de la vida social.
* Pérdida de la compasion.
» Resentimiento hacia la persona a quien cuida o hacia la
situacion.
* Descuido o maltrato de la persona a quien cuida.
* Sentimientos de soledad frecuentes.
* Deseos de que todo se acabe.
* Juegos emocionales usando la frase si tan solo.
* Pérdida de las esperanzas, determinacién y sentido de la
vida.

Todo cuidador tiene una serie de derechos fundamentales,
entre los que destaca el de dedicarse tiempo a si mismo sin
sentirse culpable por ello, y el de cuidar su salud bienestar.
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Para garantizar el respeto de los derechos del cuidador se reco-
mienda: poner limites al cuidado del afectado y no hacer por €l
lo que él pueda hacer por si mismo; conocerse e identificar las se-
fiales de alerta de su organismo que indican que se esté exigiendo
demasiado (dormir mal, cansancio crénico, etc.).

Los cuidadores no tienen con quién poder expresar sus emocio-
nes; como es el caso de sus miedos, angustias, dudas... ;Quién
los cuida?

.La atencion al cuidador se basa en:
.Informacion sobre la enfermedad que presenta su
familiar
.Formacidn en los cuidados que debe aplicar
JIdentificacion de sus necesidades
.Apoyo al cuidador

Por todo lo anterior, el cuidador debe ser, por si mismo, sujeto de
atencion. Ademas de reconocer su importante labor, es necesario
cuidar al cuidador.

La deteccion precoz de la sobrecarga en el cuidador permitira la
intervencion temprana del equipo terapéutico, con las mediacio-
nes necesarias para evitar los efectos negativos de este fendme-
no sobre el paciente y mejorar las condiciones operacionales del
cuidador.

2.3 APOYO DE LA ESTRUCTURA FAMILIAR

Los recursos y estrategias son elementos que el cuidador dispone
para tratar de amortiguar el posible impacto de la situacion de
cuidado. Entre esos recursos, los mas importantes son: el apoyo
social, las estrategias concretas que el cuidador utiliza para hacer
frente a su situacion, y la autoestima.

Con respecto al apoyo social, no es tanto su cantidad (nimero de
personas que ayudan al cuidador), como la satisfaccion con ese
apoyo social, la que explica una menor afectacion emocional en
los cuidadores.

Un menor apoyo social se asocia con mayores niveles de males-
tar emocional, de sobrecarga, de depresion, de ansiedad y de ira,
asi como con una mayor sintomatologia fisica en el cuidador.
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En ocasiones, el cuidador, lejos de ser apreciado, estimulado y
comprendido, es criticado y no recibe apoyo del grupo familiar.
Estos tienen que ver no sélo con la manera de entender la enfer-
medad y las estrategias empleadas para manejar al familiar, sino
también con tensiones relacionadas respeto a los comportamien-
tos y actitudes que algunos familiares tienen hacia la persona de-
pendiente.

El resto de familiares pueden ser una fuente de estrés afia-
dida en lugar de una fuente de apoyo.

La situacion del cuidador con restricciones en su vida social, en
su estado de salud, en su tiempo libre, en sus aficiones, en su
intimidad, etc., perturba de modo intenso su equilibrio personal
y familiar, dafiando gravemente la relacion intrafamiliar y expe-
rimentando una profunda sensacion de soledad.

El resto del nacleo familiar debe prestar atencion a las necesi-
dades particulares del cuidador y actuar como una estructura de
soporte. De esta manera, la familia aportard un adecuado apoyo
social al cuidador. En este sentido es bueno que se acostumbre
a pedir ayuda a otros familiares y mantener reuniones con los
distintos miembros para repartir responsabilidades.

Percibir carifio por parte de los demas, tener personas con quie-
nes poder compartir sus problemas... actia como un amortigua-
dor del estrés que provoca la situacion de cuidado.

2.4 NECESIDADES Y PROBLEMAS DETECTADOS

Las atenciones que requiere la persona afectada por ENM, hacen
gue un miembro de la familia deba abandonar su puesto de tra-
bajo, o bien renunciar a su derecho laboral, para asumir el papel
del cuidador. Ello deriva en una situacién de aumento de gastos,
disminuyen los ingresos de la familia, o la dificultad al aumento
de los mismos.

Otras consecuencias de la labor del cuidador son el aislamiento
de su entorno social, descuido de sus actividades diarias, de sus
amistades... Deja de dedicarse tiempo para si mismo en detri-
mento de la persona atendida. Para ello, es necesario que se lle-
ven a cabo una serie de medidas:
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» Sensibilizar a la sociedad de la importante contribucion que
realiza el cuidador.

* Promover un cambio en la mentalidad de los ciudadanos.
 Implementar medidas que posibiliten hacer compatible la
vida personal y profesional.

* Desarrollar una amplia ley de servicios.

» Favorecer la intervencion de otras personas para paliar la
sobrecarga y prevenir el desgaste de una Unica persona.

* Prepararse para la intervencion de una ayuda externa, tanto
la persona afectada como su entorno, para ser capaces de de-
legar el cuidado y la confianza (familia, entorno, red de apoyo
natura, amigos, vecinos).

La administracién estatal o comunitaria tendria que ofrecer ayu-
das econdémicas acordes a la situacion existente. Ayudas que cu-
bran, de forma satisfactoria, todas las necesidades que se plan-
tean.

Se ha de seguir trabajando para conseguir que la sociedad, los
poderes publicos, la sanidad y los servicios sociales conozcan
las necesidades de las familias cuidadoras y faciliten los recursos
gue permitan mejorar su calidad de vida y la de los afectados.

Cuadro resumen. El cuidador principal

cuidados de su funcion cion sobre el afectado.

Labor de - Importancia - Principal fuente de informa-

- Ofrece cuidados basicos y
asistencia.

- Busca soluciones.

- Agente sociosanitario

esencial.
- Tipos de necesi- - Apoyo en AVD
dades del afectado | - Atenciones asistenciales
atendidas - Contacto fisico y apoyo
emocional.
- Apoyo al afec- - Facilita su integracion en el

tado. El cuidador: entorno
- Estimula las funciones
conservadas
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- Suple las capacidades
perdidas

- Aumenta las posibilidades
de accion

- Rasgos personales | - Sensibilidad

del cuidador - Respeto

- Responsabilidad

- Etica

- Consideracion

- Delicadeza

- Equilibrio y serenidad

- Habilidades de comunica-
cién

- Habilidades sociales

- Capacidad de trabajo en

equipo.
Sentimientos | - Sentimientos - Resentimiento y culpabi-
del cuidador |y actitudes nega- lidad
tivas - Dependencia mutua

- Desconfianza generalizada
- Aislamiento — No dejar
ayudar

- Sobrecarga - Sintomas: fisicos, psiquicos,
sociofamiliares.

- Tipos: objetiva / subjetiva

- Diferentes grados de sobre-
carga segun diversos factores.
- Tres etapas en agotamiento:
frustracion, aislamiento,
desesperacion.

- Atencion a sintomas de
agotamiento

- Cuidar al - Poner limites al cuidado
cuidador - Identificar sefiales de alerta
- Informacion sobre la enfer-
medad

- Formacién en cuidados a
aplicar
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Apoyo de la
estructura
familiar

- Identificacién de propias
necesidades
- Apoyo familiar.

- Problemas de
la falta de apoyo
familiar

- Posible fuente de estrés

- Aumento de malestar emo-
cional, sobrecarga y sintoma-
tologia fisica.

- Importante la calidad, no
solo la cantidad

- ¢ Qué hacer para
ayudar al cuida-
dor?

- Apoyo social constante

- Atencion sobre las necesida-
des del cuidador

- Actuar como estructura de
soporte

- Considerar la importancia de
la labor del cuidador

Necesidades
y problemas
detectados

- Problemas

- Sobrecarga del cuidador

- Abandono del puesto laboral
del cuidador

- Disminucién de ingresos

- Aislamiento del entorno
social

- Descuido de sus actividades
y necesidades personales

- Necesidades

- Concienciacion social

- Ley de servicios adecuada

- Medidas para la conciliacion
de la vida familiar y laboral

- Promover el servicio de
Asistente personal / SAD

- Prestaciones adecuadas
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3. LAFAMILIA
3.1 SENTIMIENTOS DE LA FAMILIA

Cada familia tiene una forma particular de responder a un mis-
mo hecho, y un mismo acontecimiento tiene diferente significado
para cada familia y para cada uno de sus miembros.

Pero, ¢qué pasa cuando esta sucesion de situaciones se ve alte-
rada de forma extrema? ;Como responde una pareja ante una
noticia para la que no esté preparada? ;Como encara la situacion
de un familiar cuyo diagnostico asegura una enfermedad crénica
y degenerativa, que carece de tratamiento curativo? Se produce
entonces una realidad con multiples derivaciones. Toda la familia
es objeto de una gran vulnerabilidad.

En los familiares suelen aparecer mecanismos de negacion,
frustracion, depresion o sentimientos de culpabilidad, odio,
miedo, disminucién de la autoestima... que permiten ir
aceptando lentamente la nueva situacion.

Adaptarse a una enfermedad cronica implica un desgaste fami-
liar. Cada familia vivira diferentes impactos, problemas y dinéa-
micas, que dependeran de la patologia, la etapa del ciclo vital, la
cultura, las creencias... No se debe olvidar el saber como estan
los hermanos o el progenitor, ya que otras personas, ademas del
propio paciente, se ven afectadas por la enfermedad (p. €j. el he-
cho de ser portador). Dicha situacion puede dar lugar a proble-
mas psiquicos y sociales, asi como a la aparicion de problemas
en la relacion con la pareja o la familia.

Por ello, es fundamental organizar un sistema de apoyo familiar
y extrafamiliar. Mantener la esperanza es una de las mayores
ayudas para sobrellevar la enfermedad.

Algunas familias pueden ser muy fuertes y desarrollar una
gama muy amplia de recursos.

3.1.a Diagnéstico de la enfermedad
Al recibir el diagndstico de una ENM, surgen varias cuestiones
en relacion a su curacion, asi como angustias, miedos y conflic-
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tos relacionados con su carécter degenerativo y la posibilidad de
muerte precoz. Todo se viene abajo, es como si de repente se
hiciera una profunda herida para la que no se esté& preparado.

En la primera etapa aparecen indicios de que algo no va bien.
En muchos casos, se produce una peregrinacion interminable por
varios hospitales. La familia puede manifestar el deseo de bus-
car una segunda opinidn, nuevos examenes, otros tratamientos...
Esto contribuye a una disgregacion del ndcleo familiar.

Es comun que los familiares tengan un sentimiento de
culpabilidad, rabia, incomprension, tristeza, rechazo y no
aceptacion.

La lentitud en la confirmacién del diagnéstico conlleva un largo
periodo de incertidumbre para los afectados. Saben que pasa
algo, pero no saben qué.

Este periodo, doloroso y desconcertante, puede ser mas 0 menos
breve, pero decisivo, ya que condicionard, en gran parte, la ac-
tuacion que la familia podra dar y darse frente a la enfermedad:;
determinando los recursos que puede utilizar para afrontar toda
la cadena de acontecimientos.

Las fases por las que puede pasar una familia desde el momento
del conocimiento de la situacidn hasta la aceptacion de la misma
son variables, aunque la mayor parte de los autores describen
cinco estados emocionales:

Existen cinco fases en el proceso
de aceptacion de la enfermedad:
.Shock
.Negacion
.Tristeza
.Equilibrio
Adaptacion

* Shock: El diagndstico de una ENM, se convierte en un fuer-
te impacto. Los padres pueden sospechar que su hijo tiene un
problema, pero en ninglin momento se esperan el diagnostico
de esta patologia y sus consecuencias funcionales, psicolégi-
cas y sociales.
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* Negacion: En el primer momento, se tiende a no aceptar el
hecho. Hay familias que jamas aceptaran lo que esta ocurrien-
do, y llegaran a extremos dificilmente explicables (curande-
ros, tratamientos milagrosos, etc.).

* Tristeza y célera: A los familiares les es muy dificil ocultar
o disimular una actitud negativa y temerosa frente al handicap
del afectado. Ponen tanta ilusién y se forman tantas expec-
tativas en proyectos comunes que, cuando les comunican el
diagndstico, su autoestima sufre una gran agresion. Los sen-
timientos de tristeza profunda y pérdida tendran un efecto ne-
gativo sobre la vida y la dindamica familiar.

* Equilibrio: A pesar de sentirse dentro de un tornado al princi-
pio, poco a poco los buenos momentos van superando los malos.
 Adaptacion: La familia acepta el diagndstico de la enferme-
dad, sus caracteristicas clinicas y su evolucion. Sin embargo,
esta adaptacion no impide que, en algunos momentos, vuel-
van a aflorar sentimientos negativos al respeto.

Un factor que se debe tener en cuenta es que, en el caso de las
ENM, cada pérdida provocada por la enfermedad obliga a
superar nuevamente estos estados.

3.1.b Proceso de la enfermedad

Cuando los familiares empiezan a asumir el diagndstico, van re-
cuperando la confianza y desaparecen los temores. Sin embargo,
la enfermedad ya ha avanzado y el afectado empieza a notar las
primeras pérdidas funcionales derivadas de la patologia. Es de-
cir, cuando ya parece que la herida esta cicatrizando, una nueva
pérdida la vuelve a abrir y sitGa a la familia otra vez al inicio del
proceso. Cada uno de los cambios moviliza, una vez mas, todos
los mecanismos de lucha y los sentimientos negativos, aumen-
tando la sensacion de impotencia.

Cada pérdida (dificultad en la marcha, dependencia de silla
de ruedas, ventilacion asistida...) produce una nueva crisis.

Pasado un tiempo, la familia no podra mantener un nivel ade-
cuado de funcionamiento y tendra que desarrollar un estilo de
convivencia con la enfermedad.
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Otra de las preocupaciones que aparece con el paso de los afos,
es la que se produce cuando quienes son sustento y apoyo de la
persona que tiene una ENM se hacen mayores. La no existencia
de centros asistencias adecuados determina una preocupacion
psicoldgica en todas las partes (afectado y familiares) con conse-
cuencias emocionales negativas.

3.1.c El proceso de duelo

En algunas ENM, la fase cronica va seguida de una fase de super-
vivencia prolongada, en la que se acerca la muerte del familiar.

La presencia constante de la posible pérdida prematura del
familiar obliga a adoptar estrategias de afrontamiento de
esta situacion.

No es facil hablar del tema abiertamente con el entorno.
Las familias corren el riesgo de encontrase aisladas. Cuando, en la
fase terminal, la familia dedica mucho tiempo al cuidado y aten-
cion al afectado, el contacto con el mundo exterior se reduce.
En el caso tragico de la muerte del afectado, los miembros de la
familia sienten un enorme vacio. Los cuidadores pueden sentir
sus reservas agotadas o un vacio ya que han perdido su funcién-
trabajo principal. Les resulta dificil encontrar personas a las que
expresar sus sentimientos. Se encuentran solos de nuevo.
Algunas de las estrategias para afrontar esta situacion pueden
ser:
* Anticipar los efectos de la muerte del afectado. Herencias,
cuidado de los hijos, vida futura de la familia,...
* Recapitulacién: recordar de forma positiva lo que ha hecho
y lo que deja.
« Centrarse en su valia como persona, como miembro de su
familia,...
 Reforzar el contacto fisico y emocional con la persona en
estado terminal. Un gesto, sostener una mano... comunican
tanto 0 méas que muchas palabras.
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3.2 LOS HERMANOS

Los hermanos, si estan bien informados pueden ser unos grandes
aliados y gran ayuda tanto para los padres como para el chico que
padece una ENM.

En ocasiones, los padres ocultan la verdad a los hermanos. Esta
forma de actuar pone a estos chicos en la dificil situacion de tener
gue convivir con unos padres tristes y muchas veces ansiosos, sin
conocer la razén. La intuicion de los nifios y su capacidad para
captar los problemas es admirable, por lo que en muchas ocasio-
nes saben lo que no deben saber, y no lo pueden comentar con
los padres porque estos no les han dicho nada. Esta situacion les
genera mucha ansiedad. Si no se les ha tenido en cuenta, no se les
ha informado o no se les ha pedido ayuda, dificilmente podran
entender y asumir las responsabilidades que deben tomar llegado
el momento.

Por ello, cuando tienen una edad en la que la comprension de los
problemas es factible, se les debe comunicar la situacion del her-
mano afectado. Tendr&n que amoldarse a la situacion, y el modo de
hacerlo dependera de la edad, de su carécter y su forma de ser.

La informacion dada a los hermanos sobre la situacion del
afectado reducira su incertidumbre y mejorara las relaciones
familiares.

Los hermanos trataran al afectado siguiendo el ejemplo de
sus padres: integrdndolo en los planes familiares, sobreprote-
giéndolo o marginandolo. En las familias que fomentan un clima
de seguridad, de pertenencia, de amor y de cuidado, los herma-
nos manejaran mejor las realidades de una enfermedad neuro-
muscular.
Sin embargo, un buen ambiente familiar no garantiza que los ni-
fios estén libres de afrontar papeles dificiles. También ellos pa-
saran por distintos estados emocionales hasta llegar a aceptar el
diagnostico:
* A veces, se veran acosados por los sentimientos de culpa y
trataran de negar la realidad.
* Pueden aparecer también sentimientos de tristeza, resenti-
miento, celos, frustracion y miedo.
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* Pueden aumentar los conflictos fraternales: rifias, enojos o
quejas.

» Mal comportamiento en la escuela o en casa.

* Otros: disturbios del suefio; apego excesivo; o sobresalir de-
masiado y tratar de ser demasiado perfecto.

Los hermanos de nifios con ENM
tienen una experiencia de crecimiento Unica.

Los padres pueden tomar determinadas actitudes ante la comuni-

cacion e interaccion con los hermanos del afectado:
e Ser abierto y honesto con los nifios acerca de la
discapacidad. Comunicarse abiertamente sobre el proceso y
tipo de tratamiento, especialmente acerca de sus sentimien-
tos.
» Saber escuchar: Es importante que aprendan a expresar y
compartir sus sentimientos.
* Tratarlos con normalidad: No se les debe instaurar culpa-
bilidad enfatizando cuénta suerte tienen en comparacion con
sus hermanos afectados.
» No esperar que actlien como adultos: Se debe evitar el
cargarles con mas obligaciones de las que pueden aceptar.
 Recordar que son jovenes: Aun cuando entiendan que sus
hermanos con discapacidad necesitan mas atencion, los nifios
no tienen todavia un buen control emocional y, a menudo,
acttian de forma inmadura
* Planificar para el futuro. Se debe hablar con los hermanos
mayores no afectados acerca de su posible estatus como por-
tadores de una ENM.

3.3 LAPAREJA

Si el mantenimiento de una relacién de pareja de forma equili-
brada y satisfactoria a lo largo de los afios, cuando no hay pro-
blemas adicionales, ya exige una participacion activa de ambos y
esfuerzo continuo, en el caso de que esta pareja tenga un hijo con
ENM, mantener el equilibrio, la satisfaccion y la comunicacion
es doblemente dificil. La noticia influye de forma determinante
en las relaciones de pareja, que puede derivar en diversos con-
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flictos. Entre los factores que pueden afectar a la relacion marital,
destacan los siguientes:
* No siempre los dos miembros aceptan de igual forma el
diagnostico y/o las fases de la enfermedad.
» Es frecuente que no se realice una relacion triangular padre,
madre, hijo.
* En muchas ocasiones es la madre la que, en la etapa inicial,
monopoliza la responsabilidad del nifio y lo lleve de un pro-
fesional a otro.
* Si uno de los dos ha de renunciar a su vida profesional,
normalmente es la mujer la que lo hace.
* El padre podria tener problemas para enfrentar sus senti-
mientos porque en nuestra sociedad los hombres aprenden a
reprimirlos.
* Al tratarse de una enfermedad genética, el sentimiento de
culpa adquiere mayor relevancia. La busqueda del culpable
crea situaciones de tension en ocasiones irreversibles.
* El padre 0 madre pueden convertirse en terapeutas 0 maestros
en detrimento de su funcién de padres y de su vida en pareja.
* En ocasiones, los sentimientos de culpa son tan fuertes, que
la vida de la pareja desaparece por completo pasando a ser el
hijo y su enfermedad la Gnica ocupacion.
* Entre los miembros de la pareja o en un circulo familiar
puede iniciarse la tendencia a mentir: Decirse la verdad o
decirsela al hijo asusta.
Todas estas circunstancias favorecen el deterioro de la relacion
y dificultan la puesta en marcha de la tnica solucién posible: la
comunicacion.
Por ello, es muy importante tener en cuenta que el comuni-
carse, compartir emociones y percibir sensaciones tiene mas
relacion con el pensamiento y el sentimiento que con las estrictas
posibilidades fisicas.

La mejor alternativa para mejorar las relaciones de pareja es
la comunicacion.

Sentir que nuestra mente y nuestro corazon estan vivos, que so-
flamos y deseamos, que vibramos con lo que nos gusta, nos da
ilusion y fuerzas para continuar.

109



GuUiA DE LAS ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES. INFORMACION Y APOYO A LAS FAMILIAS

3.4 ;EN QUE PODEMOS AYUDAR LOS FAMILIARES?

El entorno familiar es el primer nicleo de integracion del afec-
tado. Mientras la familia asimila y se adapta a la nueva situacion,
es necesario que también se ponga manos a la obra cuanto antes,
en el sentido de aportar apoyo, comprensién y cuidado a la per-
sona afectada.

Las aportaciones de la familia son muy importantes
para mejorar la satisfaccion personal
y calidad de vida del afectado.

Es tranquilizador saber que el afectado por ENM tendra en
quien apoyarse en el futuro, pero esta responsabilidad no se
asume de golpe, sino a lo largo de toda la vida de convivencia y
al compartir los buenos y malos momentos.
Se pueden poner en préctica algunas soluciones que mejoraran
no solo el apoyo que la familia puede ofrecer al afectado, sino
también la ayuda entre los familiares, como por ejemplo:
e Comunicar: Establecer dialogos claros, decir lo que se ne-
cesita y lo que se espera, no reproches ni acusaciones.
» Educar: Informar a las personas acerca de la enfermedad y
como se manifiesta. Se pueden proporcionar libros, folletos
e informacion obtenida en linea y, por supuesto, ofrecer esta
guia.
« Ignorar: No se ha de desperdiciar energia emocional tratan-
do de corregir a aquellos que no comprenden la situacion.
* Encontrar nuevos apoyos: Para muchas personas, su mejor
apoyo, ademas de la familia, también viene de los amigos. Es
importante maximizar el contacto con aquellos que ofrecen su
apoyo y respeto.
« Vivir en positivo: Es crucial enfocar los aspectos positivos
de la relacion y dinamica familiar.
 Organizar un sistema de apoyo familiar y extrafamiliar:
asociaciones, grupos de autoayuda, grupos en internet...
Una relacion familiar fuerte y compartida es fundamental para
ayudar al afectado; es la fuente de apoyo emocional que ac-
tha contra la tensién nerviosa que experimenta cada uno de sus
miembros.
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3.5 NECESIDADES Y PROBLEMAS DETECTADOS

La presencia de un miembro afectado por ENM en la familia da
lugar a una situacion especial que puede alterar la dindmica y las
relaciones del nicleo familiar. En este sentido, algunos de los
problemas més frecuentes forman parte del proceso de adap-
tacion a la enfermedad. En los apartados anteriores ya se han
visto los problemas que afectan a la esfera psicoemocional de la
familia y se resumen de la siguiente manera:

 Disminucion de la comunicacion: Hay una conspiracion

de silencio: ciertos sentimientos son mantenidos en silencio

tanto por el afectado como por los familiares. Se incluye tam-

bién a los profesionales que no siempre comunican todas las

consecuencias de la enfermedad.

* Si hay més hermanos, estos ven disminuida la atencion que

sus padres les dedicaban y pueden aparecer celos.

« El aislamiento social: La vida social de la familia se limita,

disminuyendo el contacto con amigos y parientes.

» Cardécter progresivo de la enfermedad: se requiere un com-

promiso y cuidados continuos por parte de los familiares.

* La relacion con la red asistencial suele ser muy compleja,

y en ocasiones, traumatica.
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* Sobrecarga fisica: Suele aparecer si la calidad de las estruc-
turas estd insuficientemente adaptada para disminuir la carga
de trabajo de los padres, cuidadores o parejas, con todos los
riesgos que ello comporta en relacion con la salud fisica y
dificultad para mantener una vida laboral constante.

* Sobreproteccion: son frecuentes las situaciones en las que
los familiares (principalmente el cuidador) asume y realiza
por €l las tareas, funciones,... del afectado, evitandole esfuer-
Z0s.

* Culpabilidad: Las ENM son usualmente genéticas y los
parientes pueden sentirse responsables.

 Descontento o distanciamiento del cdnyuge con la conse-
cuente disminucion de las relaciones de pareja.

» Temor e incertidumbre: La familia no sabe como reaccio-
nar ante una discapacidad o una enfermedad seria.

» Malestar personal: Las reacciones inapropiadas son una
forma inconsciente de aliviar el dolor de emociones muy fuer-
tes como la depresion y la impotencia.

* La economia puede verse resentida por los gastos que pro-
vocan las necesidades sociosanitarias de la persona afectada.
* Estereotipos y prejuicios socioculturales. El ideal de la
familia modelo es mucho mas dificil de lograr cuando uno de
sus miembros tiene una enfermedad cronica.

Ante estos problemas, las familias tienen una serie de necesida-
des prioritarias:

» Organizacién - Cambios en roles y funciones familiares:
Cuando un miembro de la familia enferma han de renegociar-
se los roles propios, algunos de los cudles eran desempefiados
hasta entonces por el miembro afectado. Este cambio depen-
deré de si el afectado es padre, madre o hijo / hija.

 Apoyo psicoldgico: Es necesario para prevenir las psicodi-
namicas familiares contraproducentes y preparar al paciente y
a su familia para las intervenciones terapéuticas, gracias a un
asesoramiento precoz e informado.

» Apoyo socioemocional: La familia necesita de un apoyo so-
cial, informacion clara sobre la enfermedad y/o ayuda material.

» Unidades asistencias especializadas: La creacion de uni-
dades hospitalarias en todas las comunidades auténomas que
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atiendan a personas con ENM, y con personal altamente espe-
cializado, es una obligacion inmediata que evitaria numerosos
problemas, incluidos los de indole familiar.

A pesar de los problemas y las necesidades sefialadas, una parte de
las familias que se ven ante la dura experiencia de tener que ayudar
a afrontar una enfermedad grave a uno de sus miembros, no sélo
no ven deteriorado su funcionamiento o relaciones, sino que, por el
contrario, mejoran ambas a través de una actitud positiva.

Cuadro resumen. La familia

Sentimientos | - Diagnéstico | - Sentimientos | - Culpabilidad
de la familia | de la negativos - Rabia
enfermedad - Tristeza

- Incomprension
- Revuelta

- No aceptacién
- Miedo

- Angustia

- Incertidumbre | - Algo no va bien
- Tardanza en
diagnéstico

- Diagnostico no
siempre resolu-
tivo

- Busqueda

de soluciones:
recorrido de
hospitales

- Busqueda de
informacion
alternativa

- Fases de - Shock
afrontamiento | - Negacion
- Tristeza 'y
cllera

- Equilibrio
- Adaptacion
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- Proceso de
enfermedad

- Nueva crisis con cada pérdida

- Movilizacion de mecanismos de
lucha

- Aparicidn repetitiva de sentimien-
tos negativos

- Estilo de vida de convivencia con
la enfermedad

- Cuestiones sobre la futura disponi-
bilidad del cuidador

- El duelo

- Sombra constante de la muerte

- Reduccion importante con el
mundo exterior en la fase final

- Sentimiento de vacio del cuidador
- Estrategias de afrontamiento:
Anticipacidn, recapitulacion, con-
tacto fisico y emocional

Los
hermanos

- Sentimien-
tos y acti-
tudes de los
hermanos

- Culpa

- Celos

- Tristeza, enojo, verglienza, frus-
tracion

- Aumento de conflictos fraternales
- Descuido de actividades escolares
- Apego excesivo, sobresalir dema-
siado...

- Consejos
para los
padres

- Decir la verdad sobre la enfer-
medad

- Saber escuchar

- Tratarlos con normalidad

- Saber que reaccionan como
adultos

- No esperar actitud demasiado
madura

- Planificar para el futuro.

La pareja

- Factores
que afectan
ala relacion
matrimonial

- Aceptacion desigual de la enfer-
medad y sus fases

- Falta de relacion triangular

- Monopolio maternal

- Renuncia a la vida laboral
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- Sentimientos de culpa

- Profesionalizacion en cuidados
- La enfermedad como centro de
sus vidas

- Tendencia a mentir.

- Instrumen- | - Comunicacion

tos de ayuda | - Compartir emociones

- Percibir sensaciones

- Recurrir a apoyo profesional en
caso necesario

¢Enqué - Mejorar la comunicacion

pueden - Informar sobre la enfermedad a allegados
ayudar los - Ignorar actitudes y comentarios negativos de ajenos
familiares? | - Encontrar nuevos apoyos

- Vivir en positivo
- Organizar el sistema de apoyo familiar y extrafamiliar

Necesidades |- Problemas - Disminucién de la comunicacion.
y problemas - Decisiones de indole moral
detectados - Celos entre familiares

- Aislamiento social

- Compromiso continuo

- Intromision de profesionales
- Relacién compleja con la red
asistencial

- Sobrecarga fisica

- Sobreproteccion

- Culpabilidad

- Distanciamiento afectivo

- Miedo e incertidumbre

- Malestar personal

- Disminucion de ingresos

- Prejuicios socioculturales

- Necesidades | - Organizacion de roles y funcio-
nes

- Apoyo psicolégico

- Apoyo socioemocional

- Creacion de unidades asistencia-
les especializadas.
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4. RECURSOS DE APOYO EN EL AREA PSI-
COEMOCIONAL

El padecimiento de una ENM evolutiva, invalidante y cronica,
sin posibilidad de tratamiento, en muchos casos produce, como
se ha visto anteriormente, una serie de sentimientos, problemas
y necesidades psicoemocionales que deben tenerse en cuenta a
la hora de planificar la intervencién tanto con el afectado como
con su familia.

No es facil recorrer sélo el camino que se inicia en el
momento del diagnostico y es importante tener en cuenta la
posibilidad de pedir ayuda profesional, si se considera
necesario.

La entrada de una enfermedad en la vida de una familia, hara que
esta movilice todos los recursos de los que dispone para hacerle
frente. Por ello, es primordial resaltar el conjunto de medidas en
el area psicoldgica que les ayudaran a afrontar los problemas de
la mejor forma posible.

El contar con apoyo psicoldgico, ya sea individualizado o a tra-
vés de grupos, y su intervencion debe desarrollarse de forma pre-
coz, pero también es fundamental el apoyo que pueden brindar
las asociaciones o entidades de afectados y/o familiares.

A continuacidn se comentara cuales son las funciones principales
de los profesionales que intervienen en el area psicoldgica y qué
tipo de estrategias o recursos se pueden poner en marcha para
responder a las necesidades detectadas.

4.1 PROFESIONALES IMPLICADOS

En las ENM, los procesos de pensamiento, al ser complementa-
rios de las estrategias del comportamiento permiten una mayor
flexibilidad de adaptacion.

Explorar las dificultades, limitaciones y los recursos, asi como
solidarizarse con el afectado y la familia es una de las tareas del
profesional para ayudarla en la contencion y movilizacion de to-
dos los recursos que tengan o puedan adquirir.
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Una de las tareas asistenciales de los profesionales, es ela-
borar el diagndstico personal y el diagndéstico familiar.

Estos recursos y sus espacios se ofrecen de manera programada:
Tres 0 cuatro entrevistas organizadas en intervalos breves para
tratar los aspectos emocionales, los sentimientos negativos y la
busqueda de los recursos que cada familia y su red social tienen
para contenerlas.

Los profesionales que intervienen en el area psicoemocional

para realizar una actuacion de afrontamiento y busqueda de

soluciones con el usuario y su familia son el psicélogo y el
psicopedagogo.

a) Psicdlogo:
Es el profesional que ejerce la psicologia, ciencia que estudia los
pensamientos, las emociones y la conducta, es decir, el por qué
las personas piensan, sienten y actlan de una manera determina-
da. En este sentido, identifica los problemas que pueden surgir en
cada uno de estos aspectos y lleva a cabo una intervencion a tra-
vés de recursos especificos y muy variados para paliar aquéllos.
Para llevar a cabo su actuacion, el psicélogo realiza una exhaus-
tiva evaluacion de las capacidades psicosociales de la persona, a
traveés de escalas estandarizadas, el test diagnostico y el balance
psicolégico global.
La primera entrevista con el psicélogo permite a la persona y
su familia estar informada de la importancia y del interés que
tiene su intervencidn. Esta entrevista puede servir para: aclarar
un problema especifico, ayudar a elaborar un proyecto de vida,
reflexionar sobre la funcién de la familia, ser aconsejados en re-
lacién con la vida de la pareja, recibir consejos sobre educacion,
afrontar la aceptacion de la enfermedad...

Las actuaciones especificas que realiza el psicélogo son:
Apoyo psicologico, psicoterapia, ayuda psicopedagdgica,
regulacion del tratamiento, ayuda social...
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El psic6logo apoyara a la persona en el proceso de aceptacion de
la enfermedad, ayudando a reorganizar los sentimientos que se
han descolocado y a recuperar el equilibrio emocional. Ademas,
este profesional puede ofrecer espacios para expresar y superar
los sentimientos adversos hacia su proceso vital.

El psicdlogo escucha, reconforta y consuela, ofreciendo un es-
pacio de aceptacion incondicional y empatia donde la persona
pueda madurar sus sentimientos y hacerlos tan suyos como sus
problemas, consiguiendo, con ello, no dejar la realidad a un lado
y aceptar la situacion.

b) Psicopedagogo:
Es un profesional que se ocupa del ser humano, sano o enfermo,
en situacion de aprendizaje. Puede desarrollar sus actividades
en el ambito de la salud y de la educacion, con el objeto de obte-
ner mejores logros del individuo y de la comunidad en la que se
desenvuelve.

La intervencion del psicopedagogo no se limita sélo a la
intervencion con el nifo, sino que ofrece alternativas de
atencion en todas las etapas del desarrollo.

El psicopedagogo es una figura de apoyo que prestard sus servi-
cios al afectado (en cualquiera de sus etapas madurativas) y su
familia en intervenciones puntuales.

Los contextos de intervencion de este profesional se basan en
el proceso evolutivo del afectado y, en general, se distinguen:
sistema escolar, medio comunitario y organizaciones.

La orientacion en el sistema escolar atiende al individuo como
alumno. A continuacion sigue una fase de transicion donde recibe
la ayuda que necesita de los medios comunitarios. Estos atienden
al afectado como un ciudadano.

Ademas puede requerir servicios a lo largo de toda la vida. Al en-
contrarse en una organizacion como empleado puede necesitar
algun tipo de ayuda para su desarrollo profesional y personal.

Es en el sistema escolar donde el afectado mas necesita el
apoyo del psicopedagogo.
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El marco de intervencion de la orientacion psicopedagdgica en
la educacion incluye las siguientes areas de formacion/asesora-
miento:

* Orientacidn para el desarrollo de la carrera.

* Orientacidn en los procesos de ensefianza-aprendizaje.

« Atencion a la diversidad (de alumnos con necesidades edu-

cativas especiales).

* Orientacién para la prevencion y el desarrollo.

Ademas, se pueden sefialar las siguientes funciones especificas
que realiza el psicopedagogo en el entorno escolar:
* Coordinacion de las actividades de orientacion de los cen-
tros del sector.
* Colaboracion en los procesos de evaluacion, valoracion y
revision de proyectos curriculares.
» Colaboracion con los tutores en el establecimiento de planes
de accion tutorial.
» Orientacion psicopedagdgica en los procesos de aprendizaje
y en la adaptacion a las diferentes etapas educativas.
» Deteccion, al inicio de la escolarizacion, de las condiciones
personales y sociales que faciliten o dificulten el proceso de
ensefianza y aprendizaje.
» Evaluacion y valoracion socio-psicopedagégica del alumno
con necesidades educativas especiales.
» Colaboracion con los tutores y los maestros de educacion
especial en la deteccion y el seguimiento de las dificultades
del proceso de ensefianza aprendizaje.
* Asesoramiento a las familias y participacion en el desarrollo
de programas formativos de padres.
* Orientacién para la transicion al mundo del trabajo en adul-
tos escolarizados.
 Asesoramiento a los equipos docentes y directivos en todas
las actividades relativas a las funciones anteriores.
En el apartado de Autonomia personal de la seccion III — Servi-
cios Sociales, podrés encontrar mas informacion sobre las ayu-
das en el proceso educativo del nifio afectado.

119



GuUiA DE LAS ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES. INFORMACION Y APOYO A LAS FAMILIAS

120

4.2 TECNICAS EMPLEADAS

a) Tratamiento individualizado

En las personas afectadas por una ENM, cualquier circunstan-
cia anomala que pueda surgir, multiplica su estrés psicosocial.
Aunque son pocas las posibilidades que existen para erradicar
la enfermedad, si se puede incidir en algunos de los factores que
reducen ese tipo de estrés, y elevar la autoestima y el apoyo so-
cial.

Ante situaciones de crisis, la persona reacciona y se enfrenta a
ellas igual a como se ha enfrentado a los diferentes conflictos de
la vida cotidiana (en las relaciones con los demas, en el trabajo,
en la familia) segun su historia personal de aprendizaje que se ha
ido conformando a lo largo de la experiencia.

Cuando uno no puede hablar ni compartir lo que siente con
naturalidad aparece la angustia, la culpa y el miedo.

Cuando la persona afectada empieza a experimentar sentimientos
negativos, se determina la necesidad de llevar a cabo una terapia
individual de apoyo psicoldgico. Muchas personas afectadas por
una ENM, al principio, pueden rechazar este tipo de intervencion
porque consideran que no lo necesitan, que estan bien, que se
sienten arropados por su familia. Sin embargo, estas personas
pueden experimentar un gran vacio para poder comunicar de for-
ma normalizada sus pensamientos, emociones y sentimientos y
encontrar un apoyo psicoemocional adecuado. La actuacion del
profesional, en este caso, el psicologo, podré ayudar a la per-
sona a expresar sus inquietudes y miedos causantes de su ma-
lestar emocional, canalizar de forma positiva sus emociones y
encontrar conjuntamente los recursos que permitan aumentar la
diversidad de las estrategias de afrontamiento constructivas ante
los problemas.

El apoyo psicoldgico es fundamental para hacer frente al
malestar emocional derivado de la enfermedad.
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En este sentido, el psicdlogo puede ofrecer cinco tipos de apoyo:

1.- Apoyo emocional: Consiste en hablar y compartir los senti-
mientos en una atmosfera de comprension, en sentirse apoyado
en los momentos dificiles. La persona toma conciencia de que
los sentimientos que manifiesta son legitimos, obedecen a una
reaccion y estan presentes en otras personas que sufren la misma
situacion.

2.- Apoyo personal - ayuda a la autoestima: Hace que la per-
sona se sienta apoyada tras periodos de duda sobre sus propias
competencias para afrontar la situacion.

3.- Apoyo informativo: Permite acceder a informacion fiable
sobre un acontecimiento estresante. Aporta un sentimiento de
dominio de la situacion y esperanza.

4.- Apoyo social: Corresponde a las relaciones sociales sobre las
gue es posible apoyarse para solicitar ayuda en caso de necesi-
dad. Son relaciones que transmiten vinculos afectivos positivos
(simpatia, amistad, amor, estima), ayudas practicas e informa-
cion.

5.- Apoyo material o instrumental: Consiste en proporcionar
una asistencia directa como ayuda econémica, ayudas técnicas o
administrativas. En este caso, el apoyo por parte del psicologo es
de asesoramiento y/o derivacion a otros profesionales especiali-
zados como el trabajador social.

Las estrategias de ajuste (relajacion, farmacos, rechazo,
regresion) adoptadas por la persona de forma consciente le
permiten disminuir su angustia emocional.

Con el apoyo psicolégico individual a familiares y afectados se
intenta ayudar a la persona a potenciar sus capacidad de adapta-
cién a través de la toma de conciencia de sus ideas, pensamientos
y emociones acerca del problema que plantee: conflictos perso-
nales de culpabilidad o incapacidad, depresion, ideas irraciona-
les, conflictos entre la pareja, negacion de la realidad... Se trata
de que la persona se vea escuchada y aceptada en su malestar sin
que se haga ningun juicio sobre lo que expresa.
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b) Intervenciones grupales.

Grupos de Ayuda Mutua y Grupos Socioterapéuticos.
El hombre como ser social necesita de la colaboracién y ayuda
de sus semejantes. El grupo, por tanto, es un buen recurso para
aumentar la autoestima, aprender a conocerse, estimular el apoyo
social y permitir el crecimiento de la red social.

El trabajo en grupo es una gran oportunidad para que la
persona afectada se sienta escuchada y para expresar sus
sentimientos, emociones y necesidades.

Cada miembro del grupo se convierte en un modelo distinto de
conducta y es una referencia para los otros porque tiene la opor-
tunidad de sentirse y ser util, de hacer algo para mejorar su si-
tuacion, disminuyendo su sensacion de impotencia ante la enfer-
medad y aumentando el control sobre su vida. El grupo alivia la
incertidumbre y el sentimiento de soledad, que, como se ha visto
anteriormente, son tan comunes ante el diagnéstico de una ENM.
Una persona afectada o su familia se ven mejor comprendidos
por quienes han pasado, y pasan, por circunstancias similares; en
este sentido se presta un gran apoyo emocional.

Los grupos estan dirigidos a fomentar la autoestima, la creativi-
dad y la imaginacion de los participantes, asi como ensefiarles
herramientas para solucionar problemas, mediante actividades
dindmicas y participativas.

Por ello, es importante crear unos espacios delimitados, organi-
zados en el tiempo para poder compartir con todos los miembros
el proceso de informacién. La base de estos espacios es la de
compartir, de empatia, de identificacidn, de confrontarse y mirar-
se en el espejo de otras personas.

La participacion en un grupo produce grandes beneficios

La participacion en un grupo de autoayuda produce los siguien-
tes beneficios:
« Aumento de habilidades para asumir y enfrentarse a retos
diarios.
» Aumento de la motivacién y estimulo.
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» Normalizacion de la situacion: se reduce la sensacion de fra-
caso porque lo que era percibido como un problema personal
pasa a ser una experiencia social.
» Aumento del conocimiento de los propios sentimientos.
« Intercambio de recursos y estrategias.
* Intercambio de informacion sobre ayuda material.
* Aprendizaje de cOmo organizarse y compartir responsabili-
dades.
« Aprender a convivir como grupo: ser tolerante con uno y
con los demas, participar socialmente y adoptar actitudes mas
democréticas.
La metodologia que se emplea esta basada en dos aspectos:
» Comunicacion y escucha de experiencias y vivencias basa-
das en la enfermedad.
 Formacidn/informacion.
Con la combinacion de estos dos elementos en las dindmicas se
busca que los participantes puedan proyectar de manera positiva
y activa su futuro, de forma diferente al presente que estan vi-
viendo. Para ello, se realizan cuatro acciones:
1 - Airear sentimientos.
2 - Revisar las estrategias de afrontamiento.
3 - Examen del impacto producido por la enfermedad en los ha-
bitos, prioridades y planes familiares.
4 - Mantener a la enfermedad en su lugar.

123



GuUiA DE LAS ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES. INFORMACION Y APOYO A LAS FAMILIAS

La composicion de los grupos puede ser:

* Heterogénea: En la que participan tanto afectados y familia-
res, sin importar el tipo de enfermedad y de diversas edades.
» Homogénea: Los miembros del grupo tienen una caracteris-
tica comtn que los identifica: grupos de jévenes (muy impor-
tante el trabajo del ocio), grupo de adultos (apoyo mutuo entre
afectados y familiares), grupo de padres (apoyo a los padres
para afrontar el problema de su hijo), grupo de nifios (orien-
tado a la educacion y el juego), grupos por enfermedades (de
afectados por Steinert, afectados por AME, afectados por DM
Becker... y familiares).

Las caracteristicas de la dinamica, su formay los conte-
nidos de las sesiones no son estaticos, sino que varian en
funcidn de la entidad organizadora, los miembros del grupo
y sus intereses.

En general, suelen existir unas normas basicas que rigen la di-
namica grupal:

* Acudir de forma voluntaria.

« Compromiso de trabajo personal.

» Tener una motivacion clara para participar en el grupo.

* Respetar la confidencialidad.

« Mantener una escucha activa (no juzgar, no interrumpir, no

interpretar,...).

* Asistencia regular y justificar la falta de asistencia.

» Estimular una atmdsfera no culpabilizante.

Muchas entidades miembro de la Federacién ASEM llevan a cabo
programas grupales para afectados por ENM y sus familiares.
Otras entidades no lucrativas, e incluso los servicios sociales de
algunos ayuntamientos, realizan también este tipo de dinamicas,
pero de forma mas general. En este caso, es importante que te
informes sobre dénde poder participar en un grupo de autoayuda
cerca de tu domicilio.

c) Otras técnicas:
Existen otros recursos o terapia de ayuda que pueden ser bene-

ficiosas, no sélo a nivel emocional y para el desarrollo perso-
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nal, sino también porque permiten trabajar capacidades fisicas
y habilidades sociales. Son las actividades ladico-terapéuticas.
Estas se pueden realizar bien a través de la oferta de actividades
programadas por entidades sin animo de lucro (entre ellas las que
pertenecen a la Federacion ASEM), o servicios publicos (ayunta-
mientos, centros civicos, bibliotecas...), bien de forma particular
(clubes deportivas, clases particulares, gimnasios...).

A continuacioén, se comentaran las caracteristicas de tres de es-
tas actividades: la hipoterapia, la relajacion y el taller de ma-
nualidades. Son solo tres ejemplos de las diversas posibilidades
de participacion en dinamicas ludico-terapéuticas que tienen las
personas afectadas por una ENM.

En la imaginacion esta el poder y la oferta de actividades en
las que se puede participar es tan diversa y variada que per-
mite adecuarla a las prioridades y preferencias personales.

1.- Hipoterapia:

Es un tratamiento de rehabilitacion complementario que pue-
de beneficiar a nifios con discapacidad fisica, psiquica o con pro-
blemas de comportamiento.

Se realiza en un ambiente natural, fuera del espacio médico,
en el cual el usuario esta a gusto y la realizacion de los ejercicios
pasa desapercibida, mientras el sistema nervioso central esta tra-
bajando y se obtienen los objetivos deseados.
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La hipoterapia es una actividad pedagdgica,
terapéutica y ludica

El caballo es un medio que permite reconstruir patrones mo-
tores que el afectado puede que no sea capaz de hacer esponta-
neamente, como el movimiento pélvico (que aparece en la monta
de anteversion y retroversion) o el de inclinacion (que es el mo-
vimiento que se produce al caminar).

Un caballo al paso transmite 110 impulsos por minuto, por lo
gue no hay musculo ni zona corporal al que no se transmita un
estimulo.

Ademas de poder trabajar todos los aspectos anteriormente men-
cionados, los afectados por ENM se benefician de esta terapia ya
gue permite la practica de una actividad que mantiene el tono
muscular con un ejercicio constante que, sin llegar a la fatiga,
estimula la fuerza muscular y las actividades motrices conserva-
das. Ademas, se realiza en un medio muy motivador que aumenta
la autoestima. A través de esta actividad, se pretende despertar el
interés de los afectados mds pequefios por la fisioterapia, a través
de un trabajo ludico-deportivo.

2.- La relajacién:

La vida de una persona esta marcada por una sucesion de diver-
s0s acontecimientos, algunos de los cuéles son agotadores psi-
col6égicamente. Si estas situaciones se perciben como amenazas,
se convierten en estresadores potenciales y pueden ser fuente de
angustia emocional.

El estrés ejerce una presion sobre la persona y la reaccién normal
del organismo frente a esta situacion debe ser entendida como
una respuesta normal de adaptacion del éste ante la situacion
agotadora.

Para la persona afectada por una ENM, las situaciones de estrés
son numerosas. Una de las circunstancias que produce una al-
teracion en el estado de animo es la falta de recursos ante las
situaciones que limitan al afectado y que, de alguna manera, le
dictan unos estados de 4nimo poco favorecedores para llevar una
vida con més calidad.
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Si la situacion de estrés desborda los recursos de la persona para
hacerle frente, pasando de una reaccion normal a una reaccion
patoldgica, provoca consecuencias fisioldgicas y emocionales en
la persona.

Por ello, ante una situacion de estrés mantenida es necesario po-
ner en practica determinadas estrategias de ajuste. Una de éstas,
la més conocida y utilizada, es la técnica de relajacion.

La técnica de relajacion es fundamental para afrontar
las situaciones de estrés

Las sesiones de relajacion ayudan a las personas afectadas a re-
cuperar la capacidad natural de producir bienestar y a rom-
per con los patrones de estrés patoldgico y tensién. Ademas,
permite superar habitos perjudiciales y sacar el maximo provecho
de la propia creatividad aprendiendo a relajarse y a reconocer las
distintas formas de percepcion. Es decir, a través de la relajacion
se consigue ver y sentir la realidad; aprender a vivir y disfrutar
cada momento sin coleccionarlo.

3.- Taller de manualidades:

Los talleres de manualidades son concebidos normalmente como
una actividad de ocio. Sin embargo, la participacién de las per-
sonas afectadas por una ENM en este tipo de sesiones, no sélo
se concibe como algo ludico, sino que también tiene un efecto
terapéutico a nivel fisico, emocional y social:

La participacion en actividades de manualidades
tiene un efecto terapéutico.

» Mediante la pintura y otras técnicas de expresion artistica, la
persona ejercita su destreza manual, grado articular de brazos
y manos, asi como contribuye al mantenimiento de la fuerza
muscular. Es decir, se trabajan las capacidades fisicas de for-
ma involuntaria.

« El desarrollo de la actividad en grupo permite estimular el
trabajo de las habilidades interpersonales de comunicacion.

« Se reduce el aislamiento, permitiendo mantener los contac-
tos y relaciones sociales.
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* Permite cohesionar al grupo de participantes y hacerles sen-
tir su valia y sus capacidades artisticas mediante la exposicion
de los trabajos realizados, aumentando con ello su autoestima
personal.
* Se trata de un lugar de encuentro que facilita la integracion
del individuo, tanto con personas afectadas como no afecta-
das.
Los talleres de manualidades, por tanto, constituyen un recurso
muy apropiado para disminuir los sentimientos de aislamien-
to, apatia y tristeza, que son tan frecuentes en los afectados por
ENM.
Para participar en estos talleres, puedes consultar las activida-
des culturales que ofrecen los ayuntamientos, centros civicos,
asociaciones culturales u organizaciones sin animo de lucro. No
es necesario que estén dirigidos especificamente a personas con
discapacidad, ahi esté su riqueza, en la realizacion de actividades
artisticas con personas de todo tipo, sin importar su condicién
fisica, psicoldgica o social.

Cuadro resumen. Recursos de apoyo en el area psicolégica

Importancia de | - Afrontar los problemas de forma positiva
ayuda en el area| - Minimizar las consecuencias negativas de la
psicoldgica enfermedad

- Importante su inicio de forma precoz

- Apoyo a afectado y familiares

- Papel de asociaciones

Profesionales | - pPsicélogo - Evaluacion

implicados - Planificacién

- Intervencion:

apoyo psicologico, psicotera-
pia, ayuda social...

- Psicopedagogo | - Atencion a la persona en
proceso de aprendizaje

- Departamentos de orientacion
- Atencion a la diversidad:
Alumnos con necesidades
educativas especiales

- Adaptacion del plan curricular
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Técnicas - Tratamiento |- Canalizacién de sentimientos
empleadas individualizado |y emociones
- Mejora de habilidades comu-
nicativas

- Estrategias de afrontamiento
constructivas

- Estrategias de ajuste

- Tipos de apoyo: emocional,
material, informativo, perso-

nal, social.
- Tratamiento |- Importancia de apoyo social
grupal: y emocional

.Grupos de |- Aumento de autoestima
ayuda mutua |- Espacios delimitados
- Comunicacion, escucha

.Grupos activa y empatia
socioterapéu- |- Caracteristicas, composicion
ticos y forma no estaticos
- Normas basicas de partici-
pacién
- Otros - Hipoterapia: Rehabilitacion
ludica

- Relajacion: Antiestrés
- Talleres de manualidades:
Creatividad

5. PARA SABER MAS - AREA PSICOEMOCIO-
NAL

En este apartado se recogen las direcciones de todos los colegios
de psicologos oficiales de Espaiia, ya que ellos son los que mejor
te podran asesorar sobre los profesionales especializados y recur-
sos especificos del drea psicoemocional que existen en tu zona.

Consejo General de Colegios Oficiales de Espaiia.
C/ Conde Pefialver 45, 5° - 1zq; 28006 — Madrid.
TIf. 914 44 90 20. Fax: 913 09 56 15.
WWW.cop.es / secop@cop.es
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Andalucia.
- Colegio Oficial de Psicologos de Andalucia Occidental.
C/ Espinosa y Carcel, 43 — 43; 41005 — Sevilla
TIf. 954 66 30 76. Fax: 954 65 07 06.
www.cop.es/delegaci/andocci / cop-ao@cop.es
- Ilustre Colegio Oficial de Psicologos de Andalucia Oriental
C/ San Isidro, n° 23; 18005 — Granada.
TIf. 958 53 51 48. Fax: 958 53 51 48
WWW.COopao.com / copao@cop.es
Aragon
Colegio Profesional de Psicélogos de Aragon.
C/ San Vicente de Paul N°7, DPDO., 1° I1zg; 50001 - Zaragoza
TIf. 976 20 19 82. Fax: 976 29 45 90
www.coppa.es / administracion@coppa.es
Asturias
Colegio Oficial de Psicologos del Principado de Asturias
Ildefonso Sanchez del Rio 4 - 1° B; 33001 — Oviedo
TIf. 985 28 57 78. Fax: 98528 13 74
WWW.cop-asturias.org / copasturias@cop.es
Canarias
- Ilustre Colegio Oficial de Psicologos de Las Palmas
C/ Carvajal, 12 — bajo; 35004 — Las Palmas
TIf. 928 24 96 13. Fax: 928 29 09 04
www.coplaspamas.com / dpalmas@cop.es
- Ilustre Colegio Oficial de Psicologos de Santa Cruz de Tenerife
C/ Callao de Lima n° 62 bajo; 38002 — Santa Cruz de Tenerife
TIf. 922 28 90 60. Fax: 922 29 04 45
www.coptenerife.org / cop@coptenerife.es
Cantabria
Colegio Oficial de Psicologos de Cantabria
Avda. Reina Victoria, 45, 2° - F; 39004 — Santander
TIf. y fax: 942 27 34 50
www.copcantabria.com /
dcantabria@correo.cop.es
Castilla la Mancha
Colegio Oficial de Psicologos de Castilla la Mancha
C/ Cruz, 12 Bajo; 02001 - Albacete
TIf. 967 21 98 02. Fax: 967 52 44 56
www.cop.es/delegaci/c_mancha / dcmancha@correo.cop.es
Castilla Leon
Colegio Oficial de Psicologos de Castilla — Leon
C/ Divina Pastora, 6 — Ent.; 47004 — Valladolid.
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TIf. 983 21 03 29. Fax: 983 21 03 21.
www.copcyl.es / dcleon@correo.cop.es
Catalunya
Colegio Oficial de Psicologos de Catalunya
Gran Via de les Corts Catalanes, 751 A, 2n 1%; 08013 - Barcelona
TIf. 932 47 86 50. Fax: 932 47 86 54
WwWw.copc.es / copc.b@copc.es
Ceuta
Colegio Oficial de Psicologos de Ceuta.
C/ Queipo de Llano, 6. Esq Jaudenes; 51001 — Ceuta.
TIf. 956 51 20 12
www.cop.es/delegaci/ceuta
Comunidad Valenciana
Colegio Oficial de Psicologos de la Comunidad Valenciana.
C/ Conde de Olocau, 1 — bajo; 46003 — Valencia
TIf. 96 392 25 95. Fax: 96 315 52 30
WWW.copcv.org / copcv@cop.es
Extremadura
Colegio Oficial de Psicologos de Extremadura
C/ Almonaster la Real, 1 — 1; 06800 — Mérida.
TIf. 924 31 76 60. Fax: 924 31 20 15
www.copextremadura.org / dextremadu@cop.es
Galicia
Colegio Oficial de Psicologos de Galicia
C/ da Espifieira, 10 bajo; 15706 — Santiago de Compostela.
TIf. 981 53 40 49. Fax: 981 53 49 83
www.copgalicia.es /
Illes Balears
Colegio Oficial de Psicologos de les Illes Balears
C/ Manuel Sanchis Guarner, 1; 07004 — Palma de Mallorca.
TIf. 971 76 44 69 Fax: 971 29 19 12
www.copib.es / dbaleares@correo.cop.es
La Rioja
Colegio Oficial de Psicologos de La Rioja
C/ Rua Vieja 67-69, 3° Dcha; 26001- Logrofio
TIf. 941 25 47 63
www.copsrioja.org / drioja@correo.cop.es
Madrid
Colegio Oficial de Psicologos de Madrid
C/ Cuesta de San Vicente, 4; 28008 — Madrid.
TIf. 915 41 99 99. Fax: 915 47 22 84
www.copmadrid.org / ps-educa@cop.es
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Melilla
Colegio Oficial de Psicologos de Melilla
C/ Marqués de Montemar, 20. Ed. Aries Portal 3, bajo A; 52006
— Melilla
TIf. 952 67 80 21
www.cop.es/delegaci/melilla
Murcia
Colegio Oficial de Psicologos de la Region de Murcia
C/ Antonio Ulloa, 8; Edificio Nevela, Bloque 1; 30007 — Murcia
TIf. 968 24 88 16. Fax: 968 24 47 88
www.colegiopsicologos-murcia.org / secretaria@colegiopsicolo-
gos-murcia.org
Navarra
Colegio Oficial de Psicologos de Navarra
C/ M° Yarte 2 trasera; 31011 — Pamplona
TIf. 948 17 51 33. Fax: 948 17 53 48
www.colpsinavarra.org / dnavarra@correo.cop.es
Pais Vasco
- Colegio Oficial de Psicologos de Araba.
C/ Cerjas-Bajas — Oficina 16, 1°,01001 - Vitoria — Gasteiz
TIf. 945 234 336. Fax: 945 234 456
www.cop-alava.org / cop.alava@terra.es
- Colegio Oficial de Psicologos de Bizkaia
C/ Rodriguez Arias 5, 2°; 48008 — Bilbao.
TIf. 944 79 52 70. Fax: 944 79 52 72.
www.copbizkaia.org / bizkaia@correo.cop.es
- Colegio Oficial de Psicologos de Gipuzkoa
C/ José Arana, 15 — bajo; 20001 — San Sebastian
TIf. 943 27 87 12. Fax: 943 32 65 60
www.copgipuzkoa.com / donostia@cop.es
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Capitulo I11. Area Social

1. EL TRABAJADOR SOCIAL COMO PROFE-
SIONAL DE REFERENCIA

¢ Qué es el trabajo social?

La profesion de trabajo social promueve el cambio social, la re-
solucion de problemas en las relaciones humanas y el fortaleci-
miento y la liberacion del pueblo para incrementar el bienestar.
Para ello, el profesional se basa en el conocimiento sobre las teo-
rias del comportamiento humano y los sistemas sociales.

El trabajo social interviene en los puntos en los que las per-
sonas interactGan con su entorno.

A grandes rasgos y en términos generales, las funciones del tra-
bajador social son las siguientes:
* Deteccion y valoracion de las necesidades sociales y recur-
S0s existentes.
* Investigacion social, planificacion y programacion de recur-
S0S Y servicios.
« Favorecer la integracion social de individuos, familias y/o
grupos, evitando asi situaciones marginadoras.
 Fomentar la participacion comunitaria y el asociacionismo.

El método de trabajo basico del trabajador social incluye:
.Estudio/investigacion
.Diagnéstico (interpretacion de datos)
.Planificacion
.Ejecucion
.Evaluacion
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* Gestion de recursos y prestaciones.
* Evaluacion de la problemética y atencion directa o deriva-
cion a otras entidades.

El trabajador social puede desarrollar su actividad laboral de es-
tudio, asesoramiento, participacion, gestion y evaluacion en di-
ferentes &mbitos tanto publicos como privados: centros de salud,
unidades de especializacion hospitalarias, servicios sociales de
ayuntamientos, consejerias de servicios sociales autonémicas,
asociaciones de afectados...

El afectado por una ENM se encontrara con diversos trabajado-
res sociales a lo largo de su recorrido asistencial: en el servicio de
rehabilitacion, en el ayuntamiento, en la asociacion de afectados.
Este tltimo es el que mejor conoce los recursos especificos para
las personas con ENM y quien mejor actuara en el asesoramiento
de éstas.

El trabajador social de las entidades ASEM es el que mas en
contacto estara con el afectado y su familia.

La Federacion ASEM agrupa a todas las asociaciones de enfer-
medades neuromusculares existentes en las diferentes comunida-
des autonomas del territorio nacional. En casi todas ellas existe
un trabajador social de referencia. Las funciones que realiza este
profesional en las asociaciones de afectados por enfermedades
neuromusculares se dividen en dos tipos:

1.- Atencidn directa.
Este tipo de intervencion puede ser de dos clases:
a) Atencién directa con los afectados y familias:

* Primera acogida a las personas afectadas con algin tipo
de enfermedad neuromuscular y/o familias.
* Informar sobre el tipo de asociacion, sus objetivos, fines
y el caracter de la misma, asi como del colectivo al que se
dirige.
« Informar, orientar y asesorar sobre las distintas ENM a
los familiares y/o afectados que asi lo requieren.
* Facilitar informacion sobre distintos ambitos: social
(prestaciones sociales minusvalia, atencién dependencia,
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etc.), sanitario, educativo, laboral...

« Realizar historias e informes sociales y establecer un
diagnostico social y evaluacion.

* Realizar un seguimiento de casos

* Elaborar hojas de consultas para las dudas y consultas
planteadas.

 Derivar a otros servicios para complementar informa-
cién cuando sea necesario.

» Fomentar las relaciones entre afectados y familias: poner
en contacto con otros usuarios, puntos de encuentro sobre
pacientes que padecen la misma enfermedad...

b) Atencion directa con otros profesionales y asociaciones.
* Asesorar y pedir consejo a otras asociaciones y profesio-
nales, a través de la comunicacién fluida y coordinacion.
* Ayudar y apoyar a otras asociaciones.
» Apoyar y dar soporte a la Junta Directiva de la asocia-
cion, preparar las reuniones y asambleas.
* Coordinar las reuniones con el resto de profesionales de
la asociacion.
» Coordinar la actuacion con otras entidades miembro de
la Federacion ASEM.
» Fomentar el asociacionismo.
« Dar a conocer la asociacién: Divulgacién e informacion
sobre la entidad en medios de comunicacion, articulos en
prensa, asociaciones sin animo de lucro, actividades co-
lectivas...

2.- Atencion indirecta.
El trabajo no directo o de gestidn del trabajador social se divide
en las siguientes actuaciones:
e Seguimiento en normativa legislativa correspondiente al
area de discapacidad.
* Elaboracién de proyectos, seguimiento, justificacién, orga-
nizacion y realizacion de los mismos, asi como la preparacion
de memorias de actividades.
* Busqueda de financiacion publica y privada, asi como nue-
vas fuentes para posibles subvenciones.
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 Coordinacion y seguimiento con el Proyecto VAVI (Vida
Autonoma, Vida Independiente) de la Federacion ASEM.

* Preparacion de informacion sobre la entidad e informes es-
pecificos para entrevistas con representantes politicos de dis-
tintos departamentos de la Administracion.

» Coordinacion del Plan de Voluntariado.

« Elaboracién y difusién de informacién: memorias de la aso-
ciacion, pagina web, envio de documentacion.

2. RECURSOS SOCIALES Y ASISTENCIALES
PARA PERSONAS CON DISCAPACIDAD.

Este apartado est4 dedicado a describir, en dos cuadros esque-
maticos, los diferentes programas y centros que, en calidad de
recursos sociales, estan dirigidos a la asistencia y atencion de las
personas con discapacidad. Aqui se tratardn de forma general,
es decir, los diferentes recursos y programas que existen a nivel
nacional.

Para conocer los programas especificos que se llevan a cabo, asi
como los centros de atencion para personas con discapacidad que
existen en tu comunidad autonoma, en el apartado Para saber
mas de esta seccidn encontraras los teléfonos y direcciones de las
consejerias de servicios sociales de todas las provincias y comu-
nidades. Ademas, en la pagina web de la Federacion ASEM en-
contraras un documento informativo en el que se describen con
mayor detalle estos recursos.
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3. PRESTACIONES PARA PERSONAS CON
DISCAPACIDAD.

En este apartado te mostramos, a través de un cuadro esquema-
tico, las prestaciones para personas con discapacidad que, a ni-
vel estatal, estan actualmente en vigor. No se incluyen aqui las
prestaciones establecidas por la Ley de Dependencia, porque ya
han sido especificadas en el apartado dedicado anteriormente a
dicha Ley.
Ademas de estas prestaciones de indole nacional, cada Comu-
nidad Auténoma ha desarrollado una cartera amplia de ayudas
dirigidas a las personas con discapacidad. En general, estas pres-
taciones suelen contemplar: ayudas para la compra de dispositi-
vos de apoyo, para el acceso a una asistencia especializada, para
la compra de vehiculos adaptados o para el acceso a diferentes
programas asistenciales y/o de ocio.
Para conocer en mayor profundidad estas ayudas puedes dirigirte
a las oficinas de las delegaciones provinciales de los Servicios
Sociales (las encontraras en el apartado Para saber mas de esta
seccion) o las entidades ASEM. Ademas, en la pagina Web de
la Federacion ASEM encontraras un documento sobre prestacio-
nes sociales, en el que se describen con mayor detalle tanto las
ayudas econdmicas existentes a nivel nacional como a nivel au-
tonémico.
También te recomendamos que entres en la pagina web del 1IM-
SERSO, en la siguiente direccion: http://www.seg-social.es/im-
serso/documentacion/pubcatmanuguia.html, donde encontraras
tres documentos de mucha ayuda en este tema:

» Manual de sentencias pensiones no contributivas y presta-

ciones LISMI.

» Guia de Prestaciones para Personas Mayores y Personas con

Discapacidad.

* Guia de Prestaciones para Personas Mayores, Personas con

Discapacidad y Personas en situacion de Dependencia.
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4. LEY DE PROMOCION DE LA AUTONOMIA
PERSONAL Y ATENCION A LAS PERSONAS
EN SITUACION DE DEPENDENCIA

La Ley 39/2006 de Promocion de la Autonomia Personal y Aten-
cion a las personas en situacion de Dependencia entr6 en vigor el 1
de enero de 2007, creando un nuevo derecho universal de ciudada-
nia en Espafia: el derecho a la promocién de la autonomia per-
sonal y atencion a las personas en situacion de dependencia.

¢ Quiénes seran los beneficiarios de este nuevo derecho con-
templado en la Ley?

Tienen derecho a la proteccion de esta Ley, los espafioles que
cumplan los siguientes requisitos:

1.- Cualquier edad, pero con peculiaridades para los menores de
3 afos.

2.- Encontrarse en situacion de dependencia en alguno de los gra-
dos establecidos.

3.- Residir actualmente en territorio espafiol y haber residido al
menos cinco afios. De éstos, dos deberan ser inmediatamente an-
teriores a la fecha de presentacion de la solicitud. Para los me-
nores de cinco afos el periodo de residencia se exigird a quien
ejerza su guarda y custodia.

Para los menores de 3 afios el Sistema para la Autonomia y Aten-
cién a la Dependencia atenderd, sin perjuicio de los servicios es-
tablecidos en educacion y sanidad, las necesidades de ayuda a
domicilio y, si es el caso, prestaciones econdémicas vinculadas a
favor de los menores de tres afios que presenten graves discapa-
cidades (disposicion adicional 13).

Las personas que retnan los requisitos sefialados pero no tengan
la nacionalidad espafiola, se regiran por lo establecido en la Ley
Orgénica 4/2000, de 11 de enero, sobre derechos y libertades de
los extranjeros en Espafia y su integracion social, en los Tratados
Internacionales y en los Convenios que se hayan establecido con
los diferentes paises de origen.

Grados de dependencia que contempla la Ley:

En el articulo 26, la Ley establece que la cuantificacién de depen-
dencia de la persona se realiza en funcion de tres grados:
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- Grado | de dependencia moderada: la persona necesita ayu-
da para realizar varias Actividades Bésicas de la Vida Diaria
(ABVD) al menos una vez al dia o tiene necesidades de apoyo
intermitente o limitado para su autonomia personal.

- Grado Il de dependencia severa: la persona necesita ayuda para
realizar varias ABVD dos o tres veces al dia pero no quiere el
apoyo permanente de un cuidador o tiene necesidades de apoyo
extenso para su autonomia personal.

- Grado 11 de gran dependencia: la persona necesita ayuda para
realizar varias ABVD varias veces al dia y, por su pérdida total de
autonomia fisica, mental, intelectual o sensorial necesita el apo-
yo indispensable y continuo de otra persona o tiene necesidades
de apoyo generalizado para su autonomia personal.

Cada uno de los grados se clasificara
a su vez en dos niveles (1'y 1)

Si cumplo todos los requisitos, ¢Qué tengo que hacer para
solicitar el reconocimiento de mi situacion de dependencia 'y
recibir las ayudas especificas?
El camino a seguir para solicitar el reconocimiento de la situa-
cion de dependenciay la entrada en el Sistema para la Autonomia
y Atencién de la Dependencia (SAAD) es el siguiente:
1.- Todos los que cumplan los requisitos pueden solicitar una
evaluacion en los servicios sociales de su Comunidad Auténoma
para determinar su grado y nivel de dependencia. Para ello es
necesario:
- Pedir los formularios de solicitud de valoracion en los
centros especificos (servicios sociales del ayuntamiento,
de la comunidad auténoma o en los centros base de valo-
racion).
- Cubrir la solicitud y entregarla en las delegaciones que
cada Comunidad Auténoma haya habilitado para ello jun-
to con la siguiente documentacion:
Vv Fotocopia del DNI/NIE del solicitante.
Vv Fotocopia del libro de familia en el caso de menores
de 3 afios.
v Certificado o certificados de empadronamiento que
acrediten la residencia del solicitante en Espafia duran-
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te cinco afos, dos de los cuales inmediatamente ante-

riores a la presentacion de la solicitud.

v Informe de la condicién de salud segin el Anexo II.A

o 11.B de la solicitud.

v Certificado de minusvalfa, expedido por el EVO co-

rrespondiente, si es el caso.

V Justificantes de ingresos:

* Certificado de pensiones que recibe el solicitante.
* Copia de la declaracion de la renta.

2.- Una vez entregada la solicitud, los equipos de valoracion
(especificos en cada comunidad auténoma) se pondran en con-
tacto con la persona solicitante para evaluar su grado y nivel de
dependencia mediante una visita domiciliaria.
3.- Tras la evaluacion segun las escalas y el baremo definidos en
la Ley, la persona recibira una acreditacion con su grado y ni-
vel de dependencia que tendré validez para todo el Estado. Esta
resolucion indicara los servicios y prestaciones que le correspon-
den a la persona en funcion de su grado y nivel de dependencia.
4.- A la vista de la acreditacion, los servicios sociales de la Co-
munidad Autonoma elaboraran, teniendo en cuenta la opinion del
beneficiario, un Programa Individual de Atencion (PIA).

¢ Cuales son los servicios y prestaciones que se contemplan
en la Ley?

El SAAD incluye dos tipos de ayudas: servicios y prestaciones

El Sistema de Autonomia y Atencion de la Dependencia incluye
dos tipos de ayuda, los servicios y las prestaciones:

1) Servicios:
a) Servicio de Prevencion de las situaciones de dependencia.
b) Servicio de Teleasistencia.
c) Servicio de ayuda a domicilio:
- Atencion de las necesidades del hogar.
- Cuidados personales.
d) Servicio de Centro de Dia y de Noche:
- Centro de Dia para mayores.
- Centro de Dia para menores de 65 afos.
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- Centro de Dia de atencion especializada
- Centro de Noche.
e) Servicio de Atencidn Residencial:
- Residencia de personas mayores dependientes.
- Centro de atencidn a personas en situacion de depen-
dencia con varios tipos de discapacidad.

2) Prestaciones econémicas:
2.1. Prestacion economica vinculada a la contratacion del
servicio.
En caso de que no se disponga de la oferta pablica de ser-
vicios que requiera el beneficiario en funcién de su grado y
nivel de dependencia, se procede al reconocimiento de una
prestacion econémica vinculada para que la persona pueda
adquirir el servicio en el mercado privado.
2.2 Compensacion econémica por cuidados en el entorno
familiar.
Siempre que se den las circunstancias familiares y de otro
tipo adecuadas para ello, y de modo excepcional, el bene-
ficiario podrd optar por ser atendido en su entorno familiar,
y su cuidador recibir4 una compensacion econémica
por ello. Por tanto, el cuidador familiar debera estar dado
de alta en la Seguridad Social.
2.3 Prestacion de asistencia personalizada.
Tiene como finalidad la promocién de la autonomia de
personas con gran dependencia. Su objetivo es contribuir a
la contratacion de una asistencia personalizada durante
un nimero de horas, que facilite al beneficiario una vida
mas auténoma, el acceso a la educacidn y al trabajo y el
gjercicio de las actividades bésicas de la vida diaria.
2.4 Aseguramiento privado de dependencia.
Por otra parte, aquellas personas que opten por contratar
un seguro privado de dependencia obtendran benefi-
cios fiscales.

¢ Cuales son las fechas establecidas para la aplicacion de la
Ley?

Es importante conocer el calendario de aplicacion de la Ley para
que la persona en situacion de dependencia que quiere entrar en
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el sistema y ver reconocido su derecho sepa en qué afio 0 mes
tiene que presentar su solicitud.

1 de enero de 2007: Entrada en vigor de la Ley.

Enero - abril de 2007: Valoracién y atencion a todos los grandes
dependientes (Grado I11).

2008: Valoracion y atencion a los dependientes severos (Grado
1) nivel 2.

2009: Valoracion y atencion a los dependientes severos (Grado
1) nivel 1.

2011: Valoracidn y atencién a los dependientes moderados (Gra-
do I) nivel 2.

2013: Valoracion y atencion a los dependientes moderados (Gra-
do I) nivel 1.

2015: Finaliza el periodo de implantacion del sistema de depen-
dencia.

Durante todo este periodo podran pedir la solicitud de valoracion
cualquier persona que tenga un grado de minusvalia mayor que
el establecido para el afio que realiza la solicitud.

¢Dénde se puede obtener méas informacion?
A nivel nacional:
- En el Instituto de Mayores y Servicios Sociales (IM-
SERSO). www.seg-social.es / Teléfono: 91 363 88 88.
- En la pagina web del Sistema de Autonomia y Atencion
de la Dependencia (SAAD): www.saad.mtas.es/portal
- En el teléfono gratuito 900 40 60 80, habilitado por el
Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales.
A nivel autonémico:
En el apartado Para saber més de esta seccion encontraras los
datos de contacto de las Consejerias Autondmicas y Delegacio-
nes Provinciales de Servicios Sociales. Estos organismos te in-
formaran sobre el centro de informacién y atencion del Sistema
de Autonomia y Atencién de la Dependencia més cercano a tu
domicilio.
Ademas, en la pagina web de la Federacion ASEM encontraras
maés informacion sobre la denominada Ley de Dependencia, in-
cluyendo las direcciones de las oficinas del SAAD a las que pue-
des dirigirte en tu Comunidad Auténoma.
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5. AUTONOMIA PERSONAL.

La Ley 39/2006 de promocién de la Autonomia Personal y Aten-
cion a las personas en situacion de dependencia, define la auto-
nomia personal como Capacidad de controlar, afrontar y tomar
por propia iniciativa, decisiones personales acerca de como vi-
vir de acuerdo con las normas y preferencias propias, asi como
de desarrollar las Actividades Bdsicas de la Vida Diaria.
Cuando se piensa en autonomia personal enseguida se establece
una asociacion entre ésta y la capacidad fisica para la accion.
Pero el concepto de autonomia personal va mas all&, porque nace
en la esfera intelectual del individuo. Es decir, es una idea fragua-
da en la mente; la capacidad que tiene el hombre de decidir por
si mismo la forma de realizarse como tal, siendo el agente de su
propia ejecucion personal.

La presencia de un déficit a cualquier nivel supone una pér-
dida de capacidad funcional. Esta produce una discapacidad
que reducira el grado de independencia de la persona, repercu-
tiendo negativamente en su autonomia.

Cuando una persona presenta un déficit, de cualquier indole, no
pierde autonomia personal entendiéndolo como la capacidad de
decision y autodeterminacién, sino que su nivel se reduce debido
a las imposiciones de su entorno. Es entonces cuando aparece un
conflicto entre el quiero, pero no puedo que afecta negativamente
a la calidad de vida de la persona.

En el caso de las ENM, la pérdida de movilidad funcional debida
a la debilidad muscular progresiva afecta a todos los aspectos de
la vida del afectado. Ademads, la persona tiene dificultades para
adquirir nuevas habilidades e incluso se produce una pérdida de
las ya adquiridas.

En muchos casos, las ENM presentan una evolucion grave,
de manera que la dependencia de dispositivos de ayuda es
creciente.

El proceso de promocién de la autonomia personal:
El objetivo de la promocion de la autonomia personal es mejo-
rar la calidad de vida, en la que el individuo estara totalmente
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integrado en la medida en que tenga una sana relacion consigo
mismo y con el entorno.
Para compensar la discapacidad, en el caso de ENM suele ser
indispensable el uso de dispositivos de ayuda: ayudas técnicas,
adaptacion funcional, perro de asistencia, asistentes personal...
Dada esta situacion, es necesario realizar una actuacion, con el
objetivo de compensar el déficit creado por la enfermedad para
gue aumente su nivel de independencia y garantizar su partici-
pacion activa en las actividades cotidianas, respondiendo a las
necesidades e intereses personales.

* En primer lugar, se realiza una evaluacion individualiza-

da de las capacidades de la persona para el desempefio de

las actividades cotidianas y una valoracion de su entorno

(vivienda, lugar de estudio/trabajo, transporte, lugares de

ocio...).

* Posteriormente se realiza una intervencion que puede ser

doble:

- Sobre las capacidades de la persona:

* Potenciacion de las capacidades actuales.
* Entrenamiento para la recuperacion de capacidades.
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* Adquisicion de nuevas habilidades (por ejemplo el
cambio de dominancia).
» Uso de mecanismos compensatorios.

- Sobre el entorno:
» Asesoramiento en ayudas técnicas / dispositivos de
apoyo.
* Adaptacion del entorno: esta actuacion permitira crear
un medio facilitador que posibilite la total integracion
de la persona en la comunidad. Las intervenciones pue-
den ser personales (domética o adaptacién funcional) o
universales (accesibilidad, supresion de barreras, dise-
fio para todos).

Toda esta intervencion necesita la aplicacion de un plan de se-
guimiento, con revisiones y reevaluaciones periédicas que per-
mitan determinar la necesidad o no de realizar una nueva inter-
vencion o modificar los objetivos de actuacion.

Cuanto antes comience el proceso de promocién de la autono-
mia, intentando normalizar la situacién, antes se permitira el
desarrollo pleno y, por consiguiente, la vida independiente.

El equipo multidisciplinar debe prestar una atencién adecuada
a las personas en situacion de dependencia, estableciendo los
recursos, dispositivos y tratamientos necesarios para sus condi-

o 4
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de actuacion Intervencion

Individualizada

Capacidades
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Social , S,
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funcional - Discapacidad e idades
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ciones. Dentro de este equipo, el profesional que mejor puede in-
formar del proceso de promocidn de la autonomia es el terapeuta
ocupacional, que realiza un trabajo coordinado con el resto de los
miembros del equipo.

A continuacion se describiran cada una de las areas en las que es
fundamental mantener el nivel adecuado de autonomia personal
y se indicaran los dispositivos de ayuda méas adecuados en cada
caso: Actividades de la vida diaria, escuela, trabajo y ocio.

5.1 ACTIVIDADES DE LAVIDADIARIA - AVD:

Las actividades de la vida diaria (AVD) son un conjunto de con-
ductas que una persona ejecuta todos los dias o con frecuencia
casi cotidiana para vivir de forma auténoma e integrada en su
medio ambiente y cumplir su papel social.
Las AVD pueden ser de dos tipos:
* Actividades basicas de la vida diaria: Son actividades
primarias para el autocuidado y la movilidad. Permiten el
grado de autonomia e independencia necesarias para que
la persona pueda vivir sin ayuda continua de otros.

Las AVD basicas son: alimentacion, vestido, cuidado personal,
aseo, movilidad, transferencias, uso de inodoro...

« Actividades instrumentales de la vida diaria: Permiten a
la persona adaptarse a su entorno y mantener su indepen-
dencia en la comunidad. Dependen del estado de salud,
pero también intervienen otros elementos, como son esta-
do afectivo, nivel cognitivo y entorno social.

Las AVD instrumentales incluyen tareas como el uso del teléfono
y medios de transporte, compras, labores domésticas, manejo de
la medicacion, gestion de los asuntos econémicos, etc.

¢Qué actuaciones mejoraran mi nivel de autonomia en las
AVD?

La persona debe ser estimulada para realizar las AVD de la forma
mas independiente posible. En el caso de las ENM es muy im-
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portante planificar estrategias compensatorias para conseguir este
objetivo. Las actuaciones méas frecuentemente utilizadas son:
* Estrategias de simplificacion de tareas: El objetivo es
facilitar la realizacion de la actividad y proporcionar ma-
yor confort y comodidad al afectado y a los cuidadores.
Permiten conservar la energia y establecen prioridades en
el dia a dia.
* Mantenimiento de un posicionamiento adecuado para
mejorar la funcionalidad de los brazos y, asi, compensar la
falta de fuerza de movimientos en contra de la gravedad.
* Dispositivos de apoyo: Son un conjunto de recursos de
ayuda (instrumentos y/o seres) que facilitan la realizacion
de la actividad de la persona, disminuyendo la carga y los
requerimientos fisicos para realizarla.

Las actuaciones para compensar el déficit son:
Simplificacion de tareas
.Posicionamiento adecuado
.Dispositivos de apoyo

A continuacion se describen los dispositivos de ayuda mas utili-

zados para favorecer la autonomia en las AVD.

1.- Las ayudas técnicas:

Son productos, instrumentos, equipos o sistemas técnicos utiliza-

dos por una persona con discapacidad, fabricados especialmente,

o disponibles en el mercado, para prevenir, compensar, mitigar o

neutralizar una deficiencia, discapacidad o minusvalia.

En el caso de las ENM, las ayudas técnicas que mejor compensa-

ran la disminucion de la capacidad funcional en cada una de las

AVD son:
* Alimentacion: uso de mesas recor-
tadas (o con escotadura), cubiertos y
utensilios de peso liviano, engrosa-
dores para los mangos de cubiertos,
manteles antideslizantes, cuchillo
mecedora, vasos con doble asa y/o
con canula (pajita), abridores de la-
tas y botellas, platos con borde ele-
vado.
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* Vestido: uso de ropa holgada con telas y gomas eldsticas,
ropa con apertura y cierre frontal en la parte superior, mo-
dificacién de los cierres con velcros, botones deslizantes o
corchetes, calzamedias, calzadores de mango largo, sticks
de vestido, abotonadores, subecremalleras... En este apar-
tado es muy importante la eleccion personal del afectado
de los colores y el disefio de la ropa, ya que es un medio de
expresion de su propia individualidad.

 Cuidado y aseo personal: esponjas de mango largo, ce-
pillo de dientes eléctrico, cepillos y peines de mango lar-
go, espejo inclinado, toallas con doble cordel, alfombras
antideslizantes, asientos especiales para ducha o bafiera,
cortaufias adaptado, soporte para secador...

» Movilidad personal: bastones, muletas, andadores, silla
de ruedas manual, silla de ruedas eléctrica, sistemas espe-
ciales de posicionamiento y sedestacion (Jay, Coss).

» Descanso: almohadas cervicales, cojines lumbares, cu-
fias de posicionamiento, colchones de latex, camas articu-
ladas, barras de apoyo en la cama, camas rotantes, colchon
antiescaras...

e Tareas domésticas: pinza de largo alcance, amasadores,
tablas para cortar alimentos, doble sartén, tijeras adapta-
das, ayudas para transportar objetos...

 Ayudas para facilitar la tarea al cuidador: Discos de
transferencias, gruas, sillas de ruedas no autopropulsables
ligeras...

2.- El asistente personal:

La Ley de de Dependencia define a la figura del asistente perso-
nal como una persona fisica que presta un servicio realizando o
colaborando en tareas de la vida cotidiana de una persona en
situacion de dependencia, de cara a fomentar su vida indepen-
diente, promoviendo y potenciando su autonomia personal en el
acceso a la educacidn, al trabajo y al ejercicio de las actividades
bésicas de la vida diaria. Es, por tanto, la persona que realiza o
ayuda a realizar las tareas de la vida diaria a otra persona que por
su situacion no puede realizarlas por si misma.

El apoyo de esta figura permitird a la persona afectada por una
ENM, independientemente de sus limitaciones fisicas, decidir
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qué quiere hacer con su vida, como y con quién. Asi, sera duefia
de su desarrollo vital, adquiriendo un sentido de responsabilidad,
confianza personal, capacidad de decision y control.
Ademas, se trabajan diferentes aspectos: motivacion (reforzan-
do todos los logros que vaya consiguiendo por si mismo), comu-
nicacion (para conocer sus gustos y preferencias) y expresion de
emociones y sentimientos. Para llegar a un buen nivel de enten-
dimiento, hay que cuidar mucho las relaciones entre el asistente
y el usuario para que la relacion sea gratificante para ambos. Es
necesario establecer una relacion de respeto mutuo y confianza
para que la relacion funcione y establecer una negociacion sobre
el tipo de control que ejercerd cada uno con el fin de evitar rela-
ciones de poder.
Las funciones que ejerce el asistente personal son mdltiples v,
aunque todavia no estan totalmente reguladas, pueden agruparse
en varias categorias:
* Tareas personales: estan relacionadas directamente con
la persona, tales como el aseo, vestirse, levantarse de la
cama, ayuda en las necesidades fisioldgicas, ayuda para
comer, beber, desvestirse y acostarse, preparacion y toma
de medicamentos. Atender el teléfono, tomar notas, pasar
paginas etc.
* Tareas del hogar: las que se realizan dentro de la vivienda,
desde la limpieza de la propia vivienda, pasando por hacer
las camas, ordenar la ropa, utilizar los electrodomésticos,
hasta hacer la comida o atender a animales o plantas.
* Tareas de acompafamiento: se trata de acompafiar a la
persona con diversidad funcional en su casa, en el trabajo,
en la calle, en los viajes y en las actividades de ocio y en el
tiempo de vacaciones.
* Tareas de conduccion: cuando ademas de acompafiar, el
asistente tiene que conducir un coche, ya sea para llevar o
recoger a la persona con diversidad funcional, acompafiar-
la a recoger a terceros...
* Tareas de comunicacion: se refiere tanto a la interpreta-
cién en lengua de signos para personas con diversidad fun-
cional auditiva, como a la interpretacion de los diferentes
sistemas alternativos de comunicacion.
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* Tareas de coordinacion: las referidas a la planificacion
del dia a dia y a la ayuda de toma de decisiones.

* Tareas excepcionales: seran aquellas que vienen provo-
cadas por una crisis de la persona asistida.

* Tareas especiales: las referidas a actividades relaciona-
das con las relaciones sexuales (entendiendo por estas las
que implican el acompafiamiento o ayuda en la prepara-
cion).

Con la ayuda de una tercera persona, se pretende potenciar
la libertad del individuo, evitando sentimientos de culpa y de
responsabilidad extrema, tanto de la persona con discapacidad
como de los familiares.

A pesar de que esta figura no ha sido reconocida legalmente en
nuestro pais hasta la entrada en vigor de la Ley de Dependencia,
la Federacion ASEM lleva desarrollando el Programa Vida Au-
tonoma. Vida Independiente desde hace mas de diez afios, para
que las personas afectadas por ENM adquieran un mayor grado
de autonomia personal. Esta experiencia es llevada a cabo en di-
versas comunidades autdnomas y coordinada por la Federacion.

3.- El perro de asistencia:

Es un perro especialmente adiestrado para ayudar a personas que
tienen algun tipo de discapacidad. El perro se elige especificamen-
te para cada usuario, teniendo en cuenta el tipo de discapacidad
y grado de ésta, su edad, sus condiciones de vida y de trabajo,
su caracter... Ademas de ser muy obediente en casa y en la calle,
también tiene que poder ayudar a su duefio en pequefias cosas
gue mejoran su independencia y calidad de vida.

El perro de asistencia es un ser muy sociable que ofrece com-
pafiia, tranquilidad... un buen amigo.

El perro de asistencia ofrece ayudas concretas para la vida dia-
ria. Para ello, realiza varias actividades como recoger cosas del
suelo, apagar/encender luces, ayudar a elevar un brazo o una
mano, avisar a una persona, tocar una campanilla, emitir un la-
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drido de aviso, abrir/cerrar cajones y sacar algo que se le indi-
que, abrir/cerrar puertas, despertar al duefio, llevar al duefio a
una fuente de sonido... Todo esto dependera de las necesidades
del usuario.

El perro también tiene mucha importancia como apoyo psico-
I6gico: ofrece carifio, juego, compaiiia... y apoyo social, ya que
el duefio, al tener que salir a la calle mas a menudo, se relaciona
més. Ademas, mejora la calidad de los momentos de ocio y se
hace maés ejercicio.

A pesar de todas las ventajas que ofrece el perro de asistencia,
no existe ningun tipo de homologacion espafiola para estos ani-
males.

4.- Servicio de ayuda a domicilio (SAD):

Es una prestacion social de caracter complementario y transitorio,
que proporciona, mediante personal cualificado y supervisado,
acciones preventivas, formativas, asistenciales y rehabilitadoras
a personas con discapacidad y personas mayores.

La principal diferencia del SAD con el asistente personal es que
el primero realiza una rutina de tareas predeterminadas, fijadas
por el servicio, la familia o la persona; mientras que el segun-
do tiene unas funciones y horarios marcados por la persona con
discapacidad, que toma sus propias decisiones sobre lo que nece-
sita, cudndo y como lo quiere.

En el apartado recursos sociales de esta guia ya se ha tratado el
servicio de ayuda a domicilio.

5.- Adaptaciéon funcional del entorno / domotica:

La adaptacion funcional del entorno es la eliminacion de las ba-
rreras dentro de la vivienda o la adecuacién del hogar a las nece-
sidades de la persona con discapacidad, teniendo en cuenta sus
capacidades funcionales.

La adaptacion funcional del entorno se realiza para conseguir
el mayor grado de independencia de la persona en su propio
entorno.

Ejemplos de adaptacion funcional son: ampliacion de las puertas,
instalacion de barras de apoyo, cambio de bafiera por una ducha,
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instalacion de un asiento para bafiera/ducha, instalacion de una
plataforma subeescaleras...

Para los desplazamientos, el vehiculo propio puede ser adapta-
do para la conduccién de la persona con discapacidad. También
puede adaptarse una furgoneta con plataforma para garantizar el
acceso posterior de la silla.

La domoética o vivienda inteligente es el conjunto de servicios
proporcionados por sistemas tecnolégicos e informéticos inte-
grados que ayudan en la ejecucion de las tareas diarias y mejoran
la calidad de vida. La domética permite el control de todos los
dispositivos eléctricos del hogar mediante un control remoto (un
mando o el ordenador). Ejemplos de aplicaciones dométicas son:
control de las persianas, encendido y apagado de las luces y apa-
ratos electronicos, detectores de la apertura y cierre de puertas y
ventanas, aviso telefénico...

5.2 AREA EDUCATIVA:

La educacidn es un derecho de todos los ciudadanos y se debe
garantizar el acceso a la misma a todas las personas, indepen-
dientemente de sus condiciones biopsicosociales. Ademas, es un
medio fundamental para conseguir una adecuada formacion de
cara a la integracion en el mundo laboral.

En la enseflanza primaria y secundaria, las modalidades de
escolarizacién son multiples. En general, los nifios y jovenes
afectados por una ENM pueden estar escolarizados en centros
escolares ordinarios, con una ensefianza normalizada, integrado-
ra, proxima al entorno donde vive y personalizada.

Las modalidades de escolarizacién son:
.Clases normalizadas en centros ordinarios.
.Clases de educacion especial en centros ordinarios.
.Centros de educacion especial.
.Escolarizacién a domicilio.
.Escolarizacion hospitalaria.

En la ensefianza superior o no obligatoria, el alumno debe po-
nerse en contacto con la Oficina del Voluntariado o la Oficina de
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Atencidn a Estudiantes con Discapacidad en donde le asesoraran,
le daran soporte y los dispositivos de ayuda necesarios para ga-
rantizar la igualdad de oportunidades con otros estudiantes.

Los nifios con ENM tienen una serie de necesidades educativas
especiales, asociadas a las dificultades motrices. Por ello, los
equipos de orientacion psicopedagogica evaltan y las capacida-
des y las necesidades especificas del nifio con respeto a su educa-
cion y elaboran un Plan de Intervencion Personalizado que debe
contemplar:

» Modo de escolarizacion.

* Necesidad o no del cuidador escolar.

* Tipo de ayudas técnicas necesarias.

* Necesidad de adaptacion curricular.

» Flexibilizacion de la edad de escolarizacion obligatoria.

* Tipo de transporte necesario para el desplazamiento a la

escuela.

Los nifios con una ENM pueden presentar una serie de dificul-
tades para llevar a cabo sus tareas escolares que se deben tener
en cuenta en la programacion del plan personalizado.

Ademas, se debe contemplar las caracteristicas propias de las
ENM que influirdn en el rendimiento educativo:
* Debilidad y fatiga: Se puede confundir con falta de aten-
cién e interés. Se manifiesta mas frecuentemente al final
de jornada escolar.
e Dificultad para seguir el ritmo de la clase y mantenerse al
dia con las tareas escolares.
e Dificultad para prestar atencién y concentrarse.
e Dificultad de participacién en la educacion fisica.
» Ausencias repetidas a las clases por la aplicacion del tra-
tamiento rehabilitador en el hospital.
* Problemas relacionados con situaciones de urgencia.

¢ Que factores se deben tener en cuenta a la hora de escoger el
centro educativo adecuado?
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Es muy importante tener en cuenta varios factores para decidir
qué centro educativo es el mas apropiado para la escolarizacion
del nifio con ENM:

* Deseo del nifio y de la familia.

* Proyectos de formacion del nifio y sus deseos profesio-

nales.

* Nivel de accesibilidad del centro.

« Distancia y tiempo de transporte entre el centro y el do-

micilio.

* Servicio médico.

» Calidad del dialogo entre los padres y el equipo de profe-

sores y profesionales del centro.

¢ Qué actuaciones mejoraran el nivel de autonomia del nifio en
el &rea educativa?

Es muy importante establecer un dialogo constante con la direc-
cion y los profesores del centro, ya que deben saber las caracte-
risticas de la enfermedad del nifio y su evolucion, de modo que
se comprendan sus dificultades.

Es fundamental la actuacion en el sector de la ensefianza para
la integracién de personas con discapacidad y la promocién de
la igualdad de éstas con respecto al resto de la sociedad.

A veces, puede ser necesaria la ayuda de los compafieros de cla-
se, quienes deben conocer y estar sensibilizados con la situacion.
Puede ser util para ellos conocer el tipo de ENM que afecta a su
compariero; el tipo de tratamientos necesarios, y la forma en la
que la enfermedad puede afectar a la apariencia, las habilidades
y el comportamiento del alumno.

1.- Ayudas técnicas para las actividades escolares.

La adaptacion de las actividades escolares es importante para
que el nifio participe de forma activa en la rutina escolar, sin
sentirse excluido o sobreprotegido.

Existen una gran cantidad de ayudas técnicas, dispositivos de
apoyo y material escolar adaptado que mejorara la realizacion
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de las tareas, aumentando el nivel de autonomia del nifio. Entre
éstos destacan:
* Engrosadores para lapices y boligrafos que aumentan la
superficie de contacto y disminuyen el nivel de fuerza re-
querido.
* Uso de lapices porosos que exigen menos fuerza.
* Atril para la sujecion de libros o libretas.
* Uso de tipex en lugar de goma.
 Uso del ordenador personal: Para garantizar un acceso
adecuado al ordenador existen diferentes tipos de ayudas
técnicas: teclados alternativos, teclados adaptados, ratones
de Joystic, ratones con pulsador, ratones por infrarrojos...
* Uso de dispositivos de comunicacién aumentativa en los
casos en que existe una dificultad para la expresion del
lenguaje.
2.- Cuidador escolar:
El cuidador escolar o auxiliar técnico educativo es una figura de
apoyo, destinada en un centro escolar que puede tener a su cargo
varios nifios con discapacidad.
Realiza una serie de tareas que facilitan al nifio con discapacidad
el ejercicio de sus actividades escolares, entre ellas, destacan:
* Facilitar la integracion del nifio en la clase.
» Tomar notas, volver a explicar instrucciones.
* Ayudar en los desplazamientos (clase, patio...).
* Asistencia en el uso del inodoro.
* Realizar los cuidados higiénicos durante las horas esco-
lares.
* Asistencia en la alimentacion, en el caso de que se use el
servicio de comedor.
* Realizar los cuidados médicos pertinentes.

El nifio debe ir acompafado cuando lo necesite, pero también
tiene que poder pasar tiempo con sus compareros.

Para solicitar esta figura de apoyo en el entorno escolar, el nifio
ha de ser valorado por los equipos especificos de orientacién que
determinan la necesidad o no de este agente, asi como sus fun-
ciones concretas, el nimero de horas que debe prestar asistencia
y el campo de intervencion.

167



GuUiA DE LAS ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES. INFORMACION Y APOYO A LAS FAMILIAS

3.- Adaptacion curricular:

El programa curricular del nifio con ENM puede ser adaptado
cuando asi lo consideren necesario los equipos de orientacion
especificos. La adaptacion curricular para el alumno con ENM
puede contemplar:

Con la adaptacién curricular se permitira que el alumno pueda
ser evaluado segun sus capacidades y potencialidades, inde-
pendientemente de sus dificultades motoras.

* Adaptacion de los examenes: Puede consistir en ofrecer
un tercio mas del tiempo para realizarlo, realizar evalua-
ciones orales o conceder ayuda humana o ayuda técnica
para la prueba. Es posible dividir las pruebas en varias se-
siones y conservar sus notas durante cinco afos.
 Adaptacion de la asignatura de educacion fisica: Hay
actividades deportivas que pueden estar contraindicadas.
El médico debe determinar qué tipo de actividades fisicas
puede realizar el nifio. Sin embargo, aunque éste no pueda
participar de forma activa, puede actuar de forma diferen-
te, por ejemplo, encargarse de cronometrar, registrar los
resultados, actuar como arbitro...

» Estrategias de educacion especial para compensar las
dificultades de aprendizaje, memoria y procesamiento del
lenguaje, en el caso.

* Conjunto adicional de libros de texto para casa y minimi-
zar asi el transporte de materiales con carga elevada

» Salidas y visitas escolares: Es importante garantizar su
participacion activa en las salidas extraescolares. En este
caso, se le puede pedir la colaboracién a los padres o soli-
citar la asistencia del cuidador escolar.

« Flexibilizacion de la edad de escolarizacion obligatoria.
* Escolarizacion domiciliaria u hospitalaria cuando por
necesidades de tratamiento no pueden ir al colegio.

4.- Perro de asistencia:

Como se ha visto en el apartado de las AVD, un dispositivo de
apoyo es el perro de asistencia. En este sentido, el nifio con ENM
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puede disponer de la ayuda de un animal. Por eso, éste debe ser
aceptado en la clase y en todos los desplazamientos del alumno.

5.- Accesibilidad del centro:
Todos los colegios deben ser accesibles para facilitar la plena
integracion y participacion del nifio con discapacidad en las acti-
vidades escolares. La legislacion espafiola y de las comunidades
auténomas en materia de accesibilidad contemplan esta obliga-
cion.
Ademas, existen otras soluciones que permitiran la igualdad de
acceso y oportunidades a la educacion:
* Modificacién de los horarios y del espacio fisico de la
clase que permita hacerla més accesible.
« Llevar a cabo un andlisis de las tareas, teniendo en cuenta
los lugares del colegio mas frecuentados por el nifio con
discapacidad para identificar y realizar las modificaciones
en las barreras que dificultan el acceso y su participacion
en las actividades: adaptacion del bafio, instalacion de as-
censor, creacion de rampas de acceso...
» Dotacion de mobiliario adaptado que facilita la realiza-
cion de las tareas escolares.
Si el nifio necesita un transporte especial para trasladarse al cole-
gio es necesario realizar una actuacion especifica: uso de un au-
tobus escolar adaptado o, en la ausencia del mismo, pago de taxi
0 ayuda econémica a los padres que utilizan el vehiculo familiar
para el transporte.

Las recomendaciones sobre los cambios estructurales e intro-
duccion de material adaptado en el colegio deben realizarse
con suficiente antelacion.

5.3 AREA LABORAL:

El trabajo es un elemento primordial para el bienestar econémico
y social. Una actividad remunerada no solo permite a la persona
ser mas independiente, sino que también es una fuente de moti-
vacion y permite mantener las habilidades y capacidades fisicas
durante mas tiempo.
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La persona afectada por una ENM desea desarrollar una vida ac-
tiva normal. La actividad laboral que puede realizar una per-
sona afectada depende del tipo de enfermedad que tenga. Las
personas con una grave afectacion, tendran una capacidad muy
limitada para manejar ciertas habilidades. Sin embargo, el uso de
las nuevas tecnologias facilita la integracion laboral.

Las personas con una afectacion menor pueden realizar una acti-
vidad més normalizada. En ambos casos, las capacidades intelec-
tuales estan totalmente conservadas, por lo que su participacion
es totalmente activa.

¢ Qué actuaciones mejoraran mi nivel de autonomia en el area
laboral?

Existen diferentes medidas para fomentar el acceso y manteni-
miento del trabajo remunerado, asi como diferentes dispositivos
de ayuda que mejoraran el nivel de independencia de la persona
en el desarrollo de su actividad laboral.

1.- Politicas especiales de empleo:

Las politicas dirigidas a fomentar la igualdad de oportunida-
des y mejorar la entrada al mundo laboral de las personas con
discapacidad estan en constante evolucion:

Las politicas especiales de empleo fomentan
la igualdad de oportunidades.

e Reserva del 2% de las plazas para personas con
discapacidad en empresas privadas.

* Reserva del 5% de plazas en la Administracion Publica.
 Ayudas a empresarios que contratan a una persona con
discapacidad.

» Método Estrella para la valoracion, orientacion e inser-
cion laboral de las personas con discapacidad: Para dismi-
nuir las consecuencias negativas que ocasiona la falta de
informacidn sobre la capacidad laboral de las personas con
discapacidad, el IMSERSO elabor6 un sistema de valora-
cion de capacidades y orientacion profesional.
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« Centros Especiales de Empleo: Son instituciones de inte-
gracion laboral para personas con discapacidad en el mun-
do ordinario del trabajo, cuando por sus circunstancias, no
puedan ejercer una actividad laboral en las condiciones
habituales. Son empresas cuyo objetivo principal es el de
realizar un trabajo productivo, asegurando un empleo re-
munerado y la prestacion de servicios de ajuste personal y
social que requieran sus trabajadores con discapacidad.

* Programa de empleo con apoyo. Conjunto de acciones
de orientacion y acompafiamiento individualizado en el
puesto de trabajo, prestadas por preparadores laborales es-
pecializados, que tienen por objeto facilitar la adaptacion
social y laboral de trabajadores con discapacidad en con-
diciones similares al resto de los trabajadores.

2.- Ayudas técnicas y adaptaciones:

Es importante llevar a cabo una evaluacion y andlisis del tipo
de actividad realizada por la persona afectada. Se debe valorar
si existe sobrecarga en el ritmo de trabajo o transporte de peso
excesivos.

El uso del ordenador es un recurso importante, ya que respeta
el tiempo necesario de trabajo, facilitando la autonomia en la
realizacion de las actividades y aumentando las posibilidades de
insercion.

A veces, cuando la adaptacion del puesto de trabajo y/o activi-
dades laborales no es posible, puede ser necesario realizar una
reorientacion profesional.

3.- Asistente personal:

Al igual que para las actividades de la vida diaria, también se
puede contratar un asistente personal que apoye a la persona con
discapacidad en las tareas productivas o laborales.

En este caso, las funciones del asistente personal y el tiempo de
dedicacion dependerédn no solo de las capacidades y necesidades
del afectado, sino también de las caracteristicas del lugar y tipo
de trabajo (nivel de adaptabilidad), de las acciones y demandas
laborales.
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No se trata de que el AP sustituya a la persona en la ejecucion
de sus tareas productivas, sino que le ofrezca asistencia y/o
apoyo para realizar algunas acciones requeridas.

Las funciones que puede realizar un AP para aumentar la autono-
mia personal del afectado en su puesto de trabajo serian: acompa-
fiamiento al lugar de trabajo, acompafiamiento en salidas y viajes,
asistencia en el uso del inodoro, transporte de material de trabajo,
alcance de los objetos y/o instrumentos necesarios...

4.- Cursos de reciclaje:

Ante los problemas de ingreso en el mercado de trabajo de las
personas con discapacidad, se crean servicios de integracion la-
boral y se programan cursos especializados dirigidos a tal fin. Es-
tos cursos pueden estar organizados por los ayuntamientos, por el
IMSERSO, por las propias asociaciones de ENM u otras entida-
des sin animo de lucro (Fundacion ONCE, Cermi, Cocemfe...).

5.4 IMPORTANCIA DEL OCIO Y TIEMPO LIBRE:

Ademas de las tareas cotidianas y de las actividades productivas,
es muy importante disponer y disfrutar de un tiempo de ocio sano
y de eleccion propia para tener un equilibrio en todas las areas
de nuestra vida.

El disfrute del ocio y el tiempo libre es fundamental en el
concepto de calidad de vida.

Las actividades ludico-deportivas son un medio adecuado para
contribuir al desarrollo integral de las personas con discapacidad,
al contemplar aspectos relacionados con la autonomia personal,
el fomento de la iniciativa, la asuncion de responsabilidades y el
respeto a las diferencias.

Los espacios de ocio y de convivencia social deben ser acce-
sibles, de tal forma que las personas con discapacidad puedan
continuar interactuando con el medio y con los deméas de forma
saludable. Sin embargo, son frecuentes las barreras en el entor-
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no, ya sean de tipo fisico o social, que limitan, e incluso impiden,
el uso independiente y normalizado de las instalaciones y/o dis-
positivos para realizar las actividades de ocio. Es muy frecuente
encontrar lugares de ocio que no cumplen las normas de accesi-
bilidad como bares, restaurantes, cines, centros comerciales... lo
que produce una situacion de impotencia.

Las actividades de ocio permiten una integracion
psicoldgica, familiar y social.

Por otro lado, estas dificultades se incrementan con la escasez del
transporte publico adaptado. En casi todas las ciudades faltan
autobuses urbanos con plataforma, taxis adaptados; el servicio
ferroviario no siempre garantiza un acceso adecuado a las per-
sonas con discapacidad; la comunicacién en el medio rural no
entiende de transporte accesible...

Por ello, el ocio (y el juego en el caso de los nifios) también
necesita ser adaptado, de forma que la persona afectada pueda
disfrutarlo, contribuyendo a conseguir un equilibrio vital adecua-
do.

Para los nifios, se pueden realizar adaptaciones en los juegos
practicados, para permitirles que conozcan y exploren el medio
de forma creativa, expresiva y participativa. En los adultos, es
atil valorar las actividades de ocio que antes realizaban y sus in-
tereses, de tal forma que puedan seguir practicandose, segln sus
condiciones actuales, llevando a cabo las modificaciones/adapta-
ciones necesarias, bien sobre la actividad o sobre los materiales y
objetos utilizados. Se puede, ademas, explorar nuevas formas de
ocio, intereses y posibilidades, de tal forma que el afectado no se
encierre en una Unica rutina de ocio.

Los deportes adaptados, los grupos de juego y las actividades
artisticas, artesanales y musicales son avenidas importantes
para el afectado.

Cuando la participacion en grupos sociales organizados se vuelve
dificil, el uso de las nuevas tecnologias como forma alternativa
de ocio es fundamental.
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Las personas con discapacidad, entre ellas personas afectadas
por una ENM, encuentran en el deporte amplias posibilidades
de ocio y participacion: hacer amigos, salir de sus casas, recibir
aplausos, sentirse Utiles, aumentar su autoestima, aportar valores
humanos, comparierismo, deportividad... Se crean nuevas actitu-
des en los afectados y su familia.
Las entidades miembro de la Federacion ASEM llevan a cabo
numerosas actividades de ocio como excursiones, salidas al cine
y teatro, cine forum, clases de teatro propias... Se trata de fomen-
tar entre los afectados y sus familiares una vida mas activa y su
participacion en las actividades socioculturales del entorno.

Cuadro resumen. Autonomia personal

a) Ensefianza
primaria y secun-
daria:

. Centros ordi-
narios

escolarizacién

Area del Caracteristicas Actuaciones para mejorar
desempefio la autonomia
Actividades | - Actividades - Estrategias | - Simplificacién
de laVida |bésicas de la vida| compensatorias | de tareas
Diaria diaria— Primarias - Posiciona-
(AVD) (autocuidado) miento adecuado
- Dispositivos de
apoyo
- Actividades ins-| - Dispositivos | - Ayudas técnicas
trumentales de la | de ayuda - Asistente per-
vida diaria — En sonal
la comunidad - Perro de asis-
tencia
- Servicio de
ayuda a domicilio
- Adaptacion fun-
cional del entorno
Area - Modalidades de| - Plan perso- - Caracteristicas
educativa | escolarizacion: | nalizado de especificas del

nifio afectado por
una ENM

- Tener en cuenta
la eleccion del
centro educativo
(factores)
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. Clases espe- - Actitudes - Igualdad de
ciales en centros oportunidades
ordinarios - Dialogo con el
. Centros de edu- centro educativo
cacion especial - Colaboracion de
. Escolarizacion comparieros
a domicilio
. Escolarizacion | - Dispositivos | - Ayudas técnicas
en el hospital de ayuda para actividades
aceolares
b) Ensefianza - Cuidador
universitaria: escolar
. Oficina de - Adaptacion
Atencion a curricular
Estudiantes con - Perro de asis-
Discapacidad tencia
- Accesibilidad
del centro
Area - Bienestar eco- | - Politicas - Reserva de
laboral némico y social | especiales de | plazas
empleo - Método estrella
- Aumento de - Centros especia-
motivacion les de empleo
- Programa de
- Mantenimiento empleo con
de habilidades apoyo
fisicas, psicolo- - Cursos de reci-
gicas y sociales claje
- Dispositivos | - Ayudas técnicas
de ayuda - Adaptacion del
puesto de trabajo
- Asistente per-
sonal
Ocioy - Fundamental - Accesibilidad | - Eliminacion de
tiempo libre | para equilibrio | universal barreras arquitec-
personal en tonicas y urbanis-
todas las areas. ticas
- Contribuye - Transporte
al desarrollo publico adaptado
integral de la - Alternativas | - Actividades
persona de ocio deportivas

- Uso de internet
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- Mejora de y nuevas tecno-
habilidades logias

sociales - Actividades de
- Evita el aisla- esparcimiento
miento - Asociaciones y
- Canaliza grupos culturales
emociones y

sentimientos

negativos

- Integracion

psicoldgica,

familiar y social

6. NECESIDADES Y PROBLEMAS DETECTA-
DOS EN EL AREA SOCIAL

En el &mbito social, los afectados por ENM y sus familias tienen
que enfrentarse a una serie de problemas, en muchas ocasiones,
derivados de las imposiciones del entorno fisico, social y cultural.
Estas dificultades pueden agruparse en torno a varios &mbitos:

1.- Entorno social:

La tension con el entorno puede surgir por varias razones:
* Falta de conocimiento sobre la enfermedad, incompren-
sion y no saber cOmo reaccionar.
 Imposibilidad para seguir respondiendo a algunas expec-
tativas propias o de los que le rodean.
* Dificultad para participar en las actividades recreativas
y ludicas.
* Problemas individuales: incapacidad para abrirse a los
demas, actitud negativa...

Los problemas que encuentran las personas afectadas por
ENM en el &rea social estan relacionadas con:
.El entorno social
.La escuela
.El trabajo
.El ocio y tiempo libre
.La vivienda
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.La atencion social
.La situacion econémica
.Los dispositivos de apoyo

2.- Escuela:
e Dificultad en la realizacion de tareas escolares derivadas
de las caracteristicas clinicas de la patologia neuromuscu-
lar.
* Dificultades en la planificacion de la escolarizacion.
* Actuacion intermitente de los equipos de orientacién y
dificultad para poner en practica el plan de escolarizacion
individualizado.
» Falta de disponibilidad de las ayudas técnicas necesarias
en el puesto de estudio.
* Trabas para la solicitud y concesion del cuidador esco-
lar.
* Inaccesibilidad de muchos centros educativos.
* Ausencias repetidas a las clases derivadas de la imple-
mentacion del tratamiento.
* Dificultad de participacion en determinadas actividades
programadas: educacion fisica, salidas fuera del centro,
actividades extraescolares...
* Problemas en la integracion y participacion con el grupo
de comparieros.

3.- Trabajo:
* Dificultad para efectuar un adecuado reparto de tareas.
 Ausencias repetidas al trabajo por implementacion de
tratamiento.
* Obligacion de reciclarse profesionalmente.
» Renuncia, muchas veces impuesta por las condiciones
del entorno, a una carrera 0 a un empleo retribuido.
* Funcionamiento todavia deficiente de las politicas para el
fomento de empleo de las personas con discapacidad: altas
tasas de paro entre el colectivo.
* Los problemas que aparecen en el trabajo pueden acha-
carse a la situacion familiar.
* Inadecuada organizacion de conciliacion de la vida fami-
liar y laboral.
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4.- Ocio, tiempo libre y deporte:
* Insuficiente estimulacién para que el afectado desarrolle
este tipo de actividades.
* Aparicion de nuevas limitaciones derivadas de la progre-
sion de la enfermedad.
* Falta de apertura de las asociaciones deportivas hacia las
personas con discapacidad.
* Reticencia y/o aversion a ponerse en contacto con una
asociacion de personas con discapacidad.
* Largas listas de espera en los centros de actividades.
* Disminucién del tiempo y de posibilidades de ocio para
los familiares.
« Falta del cumplimiento de las normas de accesibilidad en
los edificios publicos dedicados al ocio (salas de reunio-
nes, teatros, auditorios...) y en los locales privados de uso
publico (bares, cines, restaurantes...).
» Escasa informacion sobre la oferta de ayudas y subven-
ciones para este tipo de actividades.

5.- Vivienda:
 La adaptacion de la vivienda no permite organizarla
COMO Uno querria.
» Falta de adaptacion de las viviendas a los cuidados inten-
sivos, en especial, a los nocturnos.
* Inaccesibilidad de la vivienda que, a veces, obliga al
cambio de la misma.
» Desaparicion de las redes sociales y de la ayuda del en-
torno.
« Inaccesibilidad del entorno: no siempre se puede vivir en
el barrio elegido.
* Falta de accesibilidad de las viviendas de amigos y fami-
liares, asi como de los edificios publicos.
* Problemas en el acceso y uso del transporte publico.

6.- Atencion social y situacién econdmica:
* Elevado coste y falta de financiacién para adopcion de
los dispositivos de ayuda, técnicos 0 humanos, necesarios.
Esto constituye un obstaculo importante para la promo-
cion de la autonomia.
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* Ausencia total de conocimientos y de experiencia sobre
la asistencia a personas con ENM.

» Aunque existen diferentes ayudas asistenciales y presta-
ciones, todavia son insuficientes para financiar la ayuda de
tercera persona o asistente personal durante las 24 horas.
e Escasez de cuidadores cualificados.

* Escasez del nimero de centros de tratamiento temporal
o definitivo que ofrezcan una asistencia de calidad a los
afectados por ENM vy sus familiares.

« Escasez de centros de estancias temporales o servicios de
respiro familiar.

* Las gestiones para la solicitud de ayudas y prestaciones
son largas y complicadas.

* Falta de flexibilidad en la organizacion social.

* Posibilidad de situacién de precariedad econémica que
puede ser debida a la pérdida de ingresos derivada del cese
de la actividad laboral del afectado y/o de uno de sus fa-
miliares.

7.- Dispositivos de ayuda:
* El grado de minusvalia puede llegar al 100% por lo que
la dependencia de dispositivos de ayuda y adaptaciones es
muy elevada.
» La sustitucion de los dispositivos de apoyo esté determi-
nada por la duracién de la vida técnica y econdmica del
dispositivo (o por el crecimiento del afectado) y por el au-
mento de la pérdida funcional progresiva.
* Dificultades de financiacién para la adquisicién de los
dispositivos necesarios.
» Falta de ayudas técnicas personalizadas y adaptadas a las
ENM, con la caracteristica de su progresividad.

Teniendo en cuenta la cantidad y diversidad de los problemas que
tienen que afrontar los afectados y familiares en el &rea social,
es necesario llevar a cabo diferentes acciones que tengan como
objetivo la prevencion de situaciones conflictivas.

La prevencion de una situacion de dependencia y/o de desinser-
cion social implica la puesta en marcha de diferentes actuacio-
nes que pueden ser:
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a) De tipo individual:
 Conocer los derechos, las ayudas existentes y las con-
diciones especificas para poder percibirlas en la zona de
residencia.
* Prepararse para la intervencién de una ayuda externa
(tanto para la persona afectada como su entorno) y ser ca-
paces de delegar el cuidado y la confianza.
* Preparar al afectado para ir adquiriendo independencia
en funcion de las diferentes etapas de la vida.
» Favorecer la intervencion de otras personas para paliar la
sobrecarga y prevenir el desgaste de una Unica persona.
* Saber detectar situaciones de emergencia.
b) De tipo colectivo:
* Sensibilizar a la opinidn publica y a las Administraciones
sobre el hecho diferencial de estas enfermedades.
» Sensibilizar a la sociedad de la importante contribucion al
sistema de bienestar que realizan las familias cuidadoras.
* Desarrollar una amplia red de servicios.
* Dotar de caracter de derecho las ayudas técnicas unifi-
cando y simplificando los trdmites que se han de realizar.
* Valorar de forma global y prioritaria la situacion y nece-
sidades familiares.
 Implementar medidas que permitan hacer compatible la
vida personal y profesional.
El conocimiento y reconocimiento pablico de las caracteristicas,
problemas y necesidades especificas de los afectados por ENM y
sus familias es fundamental para abrir nuevos cauces de trabajo con
las instituciones y conseguir las mejores propuestas para el trata-
miento, la investigacion y la calidad de vida de estas personas. En
pocas palabras, es primordial conseguir el derecho a realizar su
propio proyecto de vida con perspectivas de un futuro mejor.

7. PARA SABER MAS - AREA SOCIAL
Ministerio de Educacion Politica Social y Deporte
Secretaria Estado de politica Social, Familias, Atencién a la Dependen-
cia y Discapacidad.
Instituto de Mayores y Servicios Sociales (IMSERSO)
Avda. llustracion s/n — 28029. Madrid
TIf. 913 638 935. Fax: 913 638 880
www.seg-social.es/imserso / imserso@mtas.es
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Teléfonos, direcciones y paginas web de las Consejerias de Servicios
Sociales de las Comunidades Autondmicas (por orden alfabético).

Andalucia
Consejeria para la Igualdad y Bienestar Social
Avda. de Hytasa, 14. 41071-Sevilla.
TIf. 955 048 000 / Fax: 955 048 234
http://www.juntadeandalucia.es/asuntossociales /
Aragon
Instituto Aragonés de Servicios Sociales (1ASS)
Paseo de los Rosales, 28 dupl. 50008 — Zaragoza.
TIf. 976 71 62 20
http://iass.aragon.es/lass /
Asturias
Consejeria de Bienestar Social
C/ Alférez Provisional s/n. Edificio Asturcén. 33005 — Oviedo.
TIf. 985 10 65 65
http://tematico.asturias.es/websociales/
Canarias
Direccion General de Bienestar Social, Juventud y Vivienda
Tenerife: C/ Leoncio Rodriguez, n° 3 - Edf. El Cabo, Planta 52
38071 Santa Cruz de Tenerife
TIf. 922 47 70 00. Fax: 922 47 70 56
C/ Prof. Agustin Millares Carlo, n° 18 - Edf. Usos Mdiltiples I1, Planta
3% 35071 Las Palmas de Gran Canaria
TIf. 928 30 60 00 / Fax: 928 30 63 96
http://www.gobcan.es/bienestarsocial
Cantabria
Consejeria de Empleo y Bienestar Social
C/ Hernéan Cortés, 9. 39003 — Santander.
TIf. 942 207 956
http://www.gobcantabria.es
Castilla La Mancha
Consejeria de Salud y Bienestar Social
Avda. de Francia, 4. 45071 — Toledo.
TIf. 925 267 200. Fax. 925 267 154
http://www.jccm.es/social
Castilla Leon
Consejeria de Familia y Servicios Sociales
C/ Dos de Mayo, 14-16. 47004 — Valladolid.
TIf. 983 30 68 88
http://www.jcyl.es
Catalunya
Secretaria General d’Acci6 Social i Ciutadania
Plaza Pau Villa, 1. 08039 — Barcelona
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TIf. 934 83 10 00
http://www.gencat.net/dasc
Ceuta
Instituto de Mayores y Servicios Sociales
Avda. de Africa s/n. 51002 — Ceuta
TIf. 956 52 29 07
http://www.seg-social.es/imserso
Comunidad Valenciana
Conselleria de Benestar Social
C/ Baron de Cércer, 36. 46001 — Valencia
TIf. 963 86 67 50
http://www.gva.es
Extremadura
Consejeria de Sanidad y Dependencia
C/ Adriano 4. 06800 — Mérida.
TIf. 924 00 59 29
http://www.juntaex.es/consejerias/sanidad-dependencia
Galicia
Vicepresidencia da Igualdade e do Benestar
Edificio Administrativo San Caetano, s/n. 15781 — Santiago de Com-
postela.
TIf. 900 333 666.
http://www.xunta.es/vicepresidencia
Illes Balears
Consejeria d’Afers Socials, Promocio i Immigracio
PI. de la Drassana, 4 - 07012 Palma
TIf. 971 17 74 00. Fax: 971 17 64 40
http://www.caib.es
La Rioja
Consejeria de Servicios Sociales
C/ Villamediana, 17. 26071 — Logrofio.
TIf. 941 29 11 00
http://www.larioja.org/
Madrid
Consejeria de Familia y Asuntos Sociales
C/ Alcald, 63 c/v P. Mufioz Seca, 2. 28014
TIf. 914 20 69 00
http://www.madrid.org
Melilla
Instituto de Mayores y Servicios Sociales
C/ Querol, 31. 52004 — Melilla.
TIf. 952 67 33 14.
http://www.seg-social.es/imserso
Murcia
Consejeria de Politica Social, Mujer e Inmigracion
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Ronda de Levante 16, esq Pza Juan XXIII. 30008 Murcia
TIf.. 968 36 62 62
http://www.carm.es

Navarra
Departamento de Asuntos Sociales, Familia, Juventud y Deporte.
C/ Gonzélez Tablas s/n. 31003 — Pamplona.
TIf. 948 42 69 00
http://www.cfnavarra.es

Pais Vasco
Consejeria de Vivienda y Servicios Sociales
Araba: C/ Samaniego, 2, 12 planta. 01008 — Vitoria-Gasteiz
TIf. 94501 77 00
Gipuzkoa: C/ Andia, 13. 20004 — Donostia-San Sebastian
TIf. 943 02 28 10
Bizkaia: C/ Gran Via, 85. 48011 - Bilbao
TIf. 944 03 13 00
http://www.gizaetxe.ejgv.euskadi.net/r40-2190/es/

Teléfonos y direcciones de las delegaciones provinciales
de Servicios Sociales (por orden alfabético).

A Corufia
Rua Concepcién Arenal, 7-9 - C.P. 15006
TIf. 981 288 188
Arava (Vitoria-Gasteiz)
C/ Diputacion, 13 - C.P. 01001
TIf. 945 151 015
Albacete
P° P. Simén Abril, 10 - C.P. 02003
TIf. 967 557 989
Alicante
C/ Fernando Madrofial, 52 - C.P. 03007
TIf. 965 934 704
Almeria
C/ Tiendas, 12 - C.P. 04003
TIf. 950 006 100
Asturias (Oviedo)
C/ General Elorza, 35 - C.P. 33001
TIf. 985 106 565 / 985 106 551
Avila
Pl. de Nalvillos, 1 - C.P. 05001
TIf. 920 352 165
Badajoz
Ronda de Pilar, 8 - C.P. 06071
TIf. 924 010 000
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P° de Roma, s/n (Mérida) - C.P. 06800
Tfno. 924 005 929
Barcelona
Plaga Pau Vila (Palau de Mar) - C.P. 08039
TIf. 934 831 000
Bizkaia (Bilbao)
C/ Nicolas Alcorta, 4 - C.P. 48003
TIf. 944 067 163
Burgos
C/ Julio Saez de la Hoya, 5 - C.P. 09005
TIf. 947 230 712
Caceres
Pl. Alféreces Provisionales, 1 - C.P. 10071
TIf. 927 004 306
Cadiz
Pl. Asdrubal, s/n - C.P. 11008
TIf. 956 007 000
Cantabria (Santander)
C/ Hernan Cortés, 9 - C.P. 39003
TIf. 942 207 957 / 942 207 939
Castellon
C/ Hermanos Bou, 81 - C.P. 12003
TIf. 964 358 000
Ceuta
Av. Africa, s/n - C.P. 51002
TIf. 956 522 907
Ciudad Real
C/ Sto. Tomas de Villanueva, 9 - C.P. 13071
TIf. 926 212 444
Cordoba
Pasaje 12 de Octubre, s/n - C.P. 14003
TIf. 957 005 600
Cuenca
General Fanjul, 3-5 - C.P. 16001
TIf. 969 176 552
Girona
C/ Emili Grahit, 2 -C.P. 17001
TIf. 972 486 060
Granada
C/ Ancha de Gracia, 4-6 - C.P.18001
TIf. 958 024 600
Guadalajara
P° Fernandez Iparraguirre, 1 - C.P. 19071
TIf. 949 885 455
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Gipuzkoa (Donostia - San Sebastian)
C/ Zarategui, 99 - C.P. 20015
TIf. 943 112 577

Huelva
C/ Alcalde Mora Claros, 4y 6 - C.P. 21003
TIf. 959 005 700

Huesca
Pl. Santo Domingo, 3y 4 - C.P. 22001
TIf. 974 293 333

llles balears (Palma de Mallorca)
Avinguda d”Alemanya, 6 - C.P. 07003
TIf. 971 177 000

Jaén
P° de la Estacion, 19 - C.P. 23008
TIf. 953 013 084

Ledn
C/ Modesto Lafuente, 5 - C.P. 24004
TIf. 987 256 612

Lleida
Pca. de la Sal, 6 - C.P. 25007
TIf. 973 230 502

Lugo
C/ Ronda de Muralla, 70 - C.P. 27003
TIf. 982 294 202

Madrid
C/ Alcal, 63, - C.P. 28014
TIf. 914 206 904 / 914 206 900

Malaga
Manuel Agustin Heredia, 26 - 4° - C.P. 29001
TIf. 951 036 400

Melilla
C/ Querol, 31 - C.P. 52004
TIf. 952 673 314

Murcia
C/ Ronda de Levante, 16 - C.P. 30008
TIf. 968 366 262

Navarra (Pamplona)
C/ Gonzalez Tablas, s/n - C.P. 31003
TIf. 948 426 900

Ourense
Av. Séez Diez, 33 bajo - C.P. 32003
TIf. 988 386 150

Palencia
C/ Valentin Calderdn, 2 - C.P. 34001
TIf. 979 706 109
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Las Palmas de Gran Canaria
Av. Alcalde José Ramirez Bethencourt, 12 - C.P. 35004
TIf. 928 452 600

Pontevedra (Vigo)
Rua Concepcion Arenal, 8, 2° - C.P. 36201
TIf. 986 817 230

La Rioja (Logrofio)
C/ Villamediana, 17 - C.P. 26071
TIf. 941 291 318

Salamanca
C/ Correhuela, 18 - C.P. 37001
TIf. 923 216 101

Segovia
C/ Infanta Isabel, 16 - C.P. 40001
TIf. 921 461 982

Sevilla
C/ Pagés del Corro, 90 - C.P. 41010
TIf. 955 006 000

Soria
P° del Espolon, 2 - C.P. 42001
TIf. 975 220 555

Tarragona
Av. Andorra, 7 bis - C.P. 43002
TIf. 977 241 888

Tenerife (Sta. Cruz de Tenerife)
Av. Benito Pérez Armas, 4 - C.P. 38007
TIf. 922 474 444

Teruel
Avda. Dr. Sanz Gadea, 11 - C.P. 44002
TIf. 978 641 313

Toledo
C/ Nufiez de Arce, 24 - C.P. 45003
TIf. 925 269 035

Valencia
C/ Barén de Carcer, 36 - C.P.: 46001
TIf. 963 866 750

Valladolid
C/ Dos de Mayo, 14-16 - C.P. 47004
TIf. 983 306 888

Zamora
C/ Prado Tuerto, 17 - C.P. 49020
TIf. 980 671 300

Zaragoza
P° de Rosales, 28 Dup. - C.P.50008
TIf. 976 716 220
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La palabra de afectados y familiares

1. PREGUNTAS FRECUENTES.

1.1 AREASANITARIA

¢ Como se si soy portador/a de la enfermedad?

Para saber si eres portador/a de la enfermedad es necesario hacer
un estudio genético. Este estudio debe solicitarlo el neurélogo
que te corresponde. De todas formas, hoy en dia, se hace casi por
rutina siempre que exista el riesgo de transmision genética de
cualquier enfermedad.

¢ Cémo tener descendencia sin transmitir la enfermedad?

En algunos casos, es dificil porque no se conoce el gen causante
de la enfermedad, no se sabe donde buscar la solucién. En los
casos en los que se conoce el gen, se puede realizar el diagnds-
tico preimplantacional o el prenatal. Este te indicara si el bebé
que esperas esta afectado o no (con la decision personal o no de
abortar).

. Qué influencia tiene el sexo en el debut de una enfermedad
neuromuscular?

La etiologia o causa de una ENM es muy variada, pudiendo ser
de origen genético o adquirido. Las ENM de origen genético
pueden producirse por diversas anomalias en los genes o secuen-
cia de ADN. Alguna de estas anomalias puede estar localizada en
el cromosoma X (uno de los que determinan el sexo). En el caso
de las mujeres, cuyo sexo esta determinado por dos cromosomas
X, si en uno de ellos existe un gen defectuoso, el déficit es com-
pensado por el otro cromosoma y la enfermedad no aparece. Sin
embargo, el sexo de los hombres esta determinado por un cromo-
soma X y otro Y, por lo tanto, el déficit en el cromosoma X no
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puede ser compensado ya que no hay otro cromosoma X que re-
emplace la funcién alterada. En este caso, si la enfermedad es de
transmision recesiva ligada al sexo, la madre, siendo portadora 'y
no teniendo la enfermedad, puede transmitirla a su hijo varén, en
el que si se manifestara.

¢Es normal que el diagnostico de la ENM sea tan lento?

Las dificultades en el establecimiento de un diagndstico defini-
tivo no ocurren en casos aislados. Casi todas las personas afec-
tadas suelen recorrer un largo camino hasta llegar al diagndstico
certero: multitud de pruebas diagndsticas, repeticion de pruebas
para orientar el diagnostico, cambio del mismo ante nuevos re-
sultados. Por eso, es normal que la sensacién de incertidumbre
esté presente en los afectados por ENM y sus familias.

En la actualidad, se estan estableciendo las Consultas de alta re-
solucion en las que en 48 horas ya ofrecen el diagndstico de la
enfermedad, aunque la confirmacion y el posible estudio familiar
a nivel genético tarden un poco mas por las pruebas de labora-
torio.

¢Donde se puede realizar el diagnostico preimplantacional?
Debes dirigirte primero al médico de cabecera que te derivard al
ginecologo de tu area para realizar una primera consulta. Este,
con una valoracion de tu situacion, te remitird a los centros de
referencia de tu comunidad en los que se realizan los estudios
especificos para el diagndstico preimplantacional. Estos centros
se encuentran en hospitales de la red publica o en hospitales pri-
vados que, debido a la urgencia de ciertos casos, pueden ser cu-
biertos por la seguridad social.

¢ Afecta la enfermedad a mi capacidad intelectual o de comu-
nicacion?

Las ENM son patologias que afectan al musculo, al nervio peri-
férico o0 a la unién neuromuscular, por lo tanto no se afectan las
estructuras que controlan las capacidades intelectuales. En gene-
ral, las personas afectadas suelen tener unas habilidades cogni-
tivas dentro de los parametros normales, aunque bien es cierto
que algunas de ellas, como la DM Duchenne o la DM Congénita,
pueden cursar con un pequefo déficit intelectual.

Por otro lado, las areas cerebrales que controlan el lenguaje no
suelen estar afectadas en las ENM, sin embargo, la afectacion
motora puede repercutir negativamente en el aparato fonador.
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¢ Cual es el mejor tratamiento en mi caso?

Cada persona afectada tiene unas caracteristicas clinicas propias
y Unicas, no sélo en la afectacion producida por la enfermedad,
sino también en todos los factores psicosociales derivados. Por
eso, los objetivos y el plan de tratamiento que se establezcan ten-
dran que considerar esta individualidad. Para ello, se debe te-
ner en cuenta el tipo de evolucion, sintomatologia, necesidades
y prioridades de la persona (y su familia) y determinar cual es
la intervencién mas adecuada a sus caracteristicas. Se dice, por
tanto, que el tratamiento es individualizado.

¢ Cuando se recomienda empezar con el tratamiento médico?
El comienzo del tratamiento, sobre todo de la rehabilitacion,
debe ser lo mas precoz posible, casi desde la confirmacién del
diagnostico. Este aspecto es muy importante porque cuanto antes
se establezcan las medidas para frenar el progreso de la enferme-
dad, antes se conseguiran los objetivos del tratamiento.

¢ Cuales son las intervenciones quirdrgicas mas frecuentes?
Si la ENM afecta a algunas estructuras vitales, como corazon,
pulmones (y vias respiratorias), aparato digestivo, columna ver-
tebral... puede ser necesaria la realizacion de una intervencion
quirdrgica. Los médicos especialistas, después de realizar las
pruebas diagnosticas pertinentes, son los encargados de prescri-
bir la intervencion. Las operaciones méas frecuentemente reali-
zadas en las personas afectadas pueden incluir la traqueotomia,
gastrostomia, fijacion vertebral e intervencion cardiaca.

. Solo necesito un tratamiento para mis dificultades fisicas?
Un tratamiento global de rehabilitacion es la mejor respuesta
a todas las necesidades de los afectados. Esta intervencion fa-
vorece el desarrollo personal, la prevencién de problemas psi-
coemocionales asociados y el mantenimiento de sus capacidades
funcionales y sociales, gracias a la intervencion de un equipo
multidisciplinar.

¢Por qué me hacen tantas evaluaciones antes de empezar con
el tratamiento de rehabilitacion?

Para realizar una adecuada implementacion del tratamiento reha-
bilitador es necesario que los profesionales implicados valoren
diferentes aspectos, tanto a nivel fisico como psiquico y social,
de la persona. De esta manera, se obtienen los datos necesarios
para plantear los objetivos del tratamiento, permitiendo estable-
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cer una comparacion entre la situacion inicial (antes de la rehabi-
litacién) y la final (después de la rehabilitacion), para determinar
si se han conseguido los objetivos planteados y en qué medida.
La evaluacién es un medio objetivo que tienen los profesionales
para determinar la eficacia del tratamiento rehabilitador.

¢Puedo decidir lo que quiero conseguir en mi tratamiento?
El afectado y su familia tendran poder sobre qué cuidados nece-
sitan y cuando los necesitan. Es necesario que los afectados pue-
dan disponer de servicios que los ayuden a desarrollar estrategias
adecuadas. Estos servicios deben ser flexibles, de tal modo que
permitan elegir el nivel de asistencia que precisan en funcién de
sus necesidades. Por eso, es muy importante el didlogo entre el
equipo y el afectado-familia, para pactar los objetivos y las pau-
tas de la intervencion.

¢Qué son las férulas y para qué sirven?

Las férulas son dispositivos ortopédicos confeccionados y adap-
tados especialmente para la persona usuaria. La funcion de las
férulas puede ser la inmovilizaciéon de determinados segmentos
corporales (férulas estaticas) o la facilitacion de su movilidad con-
trolada (férulas dindmicas). Las férulas previenen la aparicion de
deformidades o contracturas, alivian el dolor, facilitan la cicatriza-
cién, mejoran la alineacion articular, ayudan a los musculos debili-
tados, protegen las estructuras anatomicas vulnerables...

¢Es importante que acuda a las revisiones y consultas pauta-
das con los miembros del equipo?

Para llevar a cabo un correcto seguimiento del tratamiento es
muy importante acudir a las revisiones establecidas. Solo asi, los
profesionales determinaran la necesidad o no de continuar con el
mismo proceso 0 hacer un cambio en los objetivos planteados.
¢Existen unidades de referencia para el tratamiento de mi
enfermedad?

Actualmente, en Espafia no cuenta con unidades hospitalarias
especializadas en la intervencion de las personas afectadas por
ENM. Sin embargo, si existe un Comité de Expertos, formado
por médicos de todas las regiones del pais, con altos conocimien-
tos sobre estas enfermedades. Si necesitas consultar cualquier
duda o cuestion a este comité sélo tienes que ponerte en contacto
con la entidad ASEM de referencia en tu comunidad auténoma o
con la Federacion ASEM (Anexo ).
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1.2 AREA PSICOSOCIAL

¢Hay mucha gente con el mismo diagndstico que yo?

Las ENM son enfermedades raras, por lo que el nimero de perso-
nas afectadas por ellas es reducido. Ademas, al haber méas de 150
diagnosticos diferentes, las caracteristicas de la afectacién varian
de unas personas a otras. Pero no estés solo, aunque te parezca
mentira hay personas que estan viviendo la misma situacion que
ta (aislamiento, incertidumbre, falta de comprension...). En este
sentido, en las entidades ASEM de cada comunidad autonoma te
podran poner en contacto con gente que ha pasado o esta pasando
por el mismo recorrido.

¢Hay reuniones de encuentro entre afectados para compartir
experiencias?

Si. En muchas entidades ASEM llevan a cabo sesiones de Grupos
de Ayuda Mutua o Grupos socioterapéuticos, en los que se crea
un espacio idoneo para compartir experiencias, facilitar el apoyo
mutuo entre los participantes y crear un vinculo de unién y de
pertenencia al grupo.

¢ Tengo derecho a la valoracién del grado de minusvalia?
¢ Como puedo solicitarlo?

Toda persona que se encuentre en una situacién de discapacidad
fisica, psiquica o sensorial 0 que padezca una enfermedad inca-
pacitante o cronica grave, debe ser valorada por los Equipos de
Valoracion y Orientacion. Estos determinaran el reconocimiento,
declaracion y certificacion de su grado de minusvalia.

Para solicitar que estos equipos valoren tu situacion psicofisica y
los factores sociales derivados es necesario presentar el impreso
de solicitud cubierto junto con la documentacion requerida en
una oficina de los servicios sociales de atencién primaria, en los
centros base provinciales o en las delegaciones de servicios so-
ciales autonomicas.

- Qué beneficios tengo al poseer el certificado de minusvalia?
El certificado de minusvalia es un documento oficial cuya adju-
dicacion da derecho a una serie de beneficios como la exencion
o0 reduccion en impuestos; facilidades de acceso a la vivienda, a
la educacion, al empleo, a la formacion ocupacional; acceso a
determinados programas sociosanitarios, descuentos en el precio
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de transportes publicos, en la contratacion de servicio telefonico;
deducciones en la declaracion de la renta...

El grado minimo de minusvalia para optar a la mayor parte de
estos beneficios es del 33%. Ademads, cada una de estas ventajas
debe solicitarse ante la Administracion Publica o entidad com-
petente.

¢ Cudles son las prestaciones sociosanitarias que puedo soli-
citar?

Las personas con discapacidad, por su condicidn, viven en una
continua situacion de desventaja social y, muchas veces, econé-
mica. Por ello, tanto la Administracion Estatal como la Autoné-
mica han elaborado una cartera de prestaciones, recursos y ser-
vicios que, junto a los establecidos por la Ley de Promocion de
la Autonomia Personal y Atencién a las Personas en situacién
de Dependencia, apoyan a la persona con discapacidad y su fa-
milia.

Las prestaciones y recursos especificos para personas con
discapacidad son muy diversos. Los requisitos para solicitar
cualquiera de estas ayudas dependen de su convocatoria y, en
general, los plazos de presentacion también varian de una a otra.
Por eso, te recomendamos que te dirijas a tu trabajador social de
referencia (de tu ayuntamiento o de las entidades ASEM) ya que
él es el que te podré asesorar adecuadamente.

¢Existe algun tipo de apoyo econémico para la compra de
ayudas técnicas que no cubra la seguridad social?

Las ayudas técnicas, a pesar de ser un gran apoyo para las per-
sonas con discapacidad, tienen un coste muy elevado, por lo
gue muchas personas no pueden pagar su excesivo precio. Por
ello, tanto a nivel estatal (con las prestaciones establecidas por la
Ley de Dependencia) como autondmico (con las convocatorias
de ayudas no periddicas), la Administracion Publica ofrece una
ayuda econdmica no solo para la compra de ayudas técnicas, sino
también para la realizacion de adaptaciones en el hogar y en el
vehiculo.

¢ Quién es el asistente personal? ¢En qué me puede ayudar?
El asistente personal es una figura de apoyo, contratado directa-
mente por la persona con discapacidad, que le ayuda a cubrir sus
necesidades de autonomia personal e independencia para la rea-
lizacion de sus tareas cotidianas. Es como una extension de los
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brazos y las piernas de la persona en situacion de dependencia,
permitiéndole tener una capacidad de decision y control sobre su
propia vida.

Las tareas que puede realizar un asistente personal como apoyo a
la persona en situacion de dependencia son muy variadas, desde
tareas personales, hasta de conduccion, de comunicacion o do-
mésticas.

¢,Se puede conducir con una ENM? ;Como?

Hoy en dia, la conduccién es una realidad para muchas personas
con discapacidad que, hace algunos afios, y debido a sus limita-
ciones fisicas, no podian realizar las maniobras exigidas en esta
actividad.

Los dispositivos de ayuda a la conduccion son muy diversos,
abarcando tanto las adaptaciones para el acceso al vehiculo (grua
recogesillas, rampa trasera o lateral, asiento giratorio, adaptador
de asiento...), como las adaptaciones propias para la conduccion
(control de marchas automaético, acelerador y freno de palanca,
mando de rayos infrarrojo, accionamiento de mandos a través de
lavoz...).

Por tanto, las personas afectadas por una ENM, con el uso de di-
ferentes dispositivos de ayuda a la conduccion, pueden manejar
un vehiculo propio, siempre y cuando hayan superado las prue-
bas tedrica y préactica que dan acceso a la obtencion del permiso
de conducir.

¢ Queé servicios ofrecen las entidades ASEM?

La Federacion ASEM aglutina a todas las entidades que, a ni-
vel autondmico (y algunas provinciales), prestan sus servicios a
las personas afectadas por una enfermedad neuromuscular y sus
familias. Los servicios que ofrecen cada una de ellas son muy
diversos, variando de unas entidades a otras.

En general, todas ofrecen un servicio de asesoramiento infor-
macion integral a la persona afectada y su familia en diferen-
tes ambitos: sanitario, psicoemocional y social. La mayoria de
las entidades llevan a cabo el Programa VAVI, Vida Auténoma,
Vida Independiente, poniendo a disposicion de la persona afec-
tada un asistente personal como figura de apoyo a su autonomia
personal. Otros servicios que suelen ofrecer las asociaciones in-
cluyen el apoyo psicologico (tratamiento individualizado, gru-
pos socioterapéuticos, grupos de ayuda mutua), la intervencion
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desde fisioterapia, valoracion y adaptacion del hogar, actividades
ludicas, reuniones de encuentro para socios... No todas las enti-
dades ofrecen los mismos servicios, ya que la financiacién para
realizar estas actividades no depende de las mismas, sino de los
diferentes convenios que se hayan establecido con su comunidad
auténoma.

2. TESTIMONIOS DE AFECTADOS

¢ Qué te aporta la pertenencia a una asociacion de afectados
como ASEM?
Es un punto de encuentro con otros afectados, donde puedes ha-
blar y escuchar sabiendo que te entienden, que comprenden tus
problemas y que no te ven como un bicho raro. Es un lugar de in-
formacion actualizada sobre las enfermedades neuromusculares,
donde podemos consultar todas las dudas, terapias existentes,
servicios que nos da la administracion, etc.
Es un punto de partida para presionar todos juntos y no indivi-
dualmente a las diferentes estamentos publicos para conseguir
que se cumplan nuestros derechos como ciudadanos.
- Un lugar de encuentro con personas que tienen los mismos pro-
blemas que tu.
- De mucha ayuda a la hora de afrontar el momento que te enteras
que padeces una enfermedad de este tipo. Te sirven para darte
cuenta que hay otras personas como tu o incluso peor, que ya han
pasado por ese trance y siguen viviendo y disfrutando de la vida.
- Me da tranquilidad el saber que alguien esta trabajando en la
busqueda de soluciones a nuestros problemas. Aunque sea poco
a poco.
- La unién hace que se consigan mejorar derechos.
Pertenecer a ASEM me aporta bésicamente la posibilidad de
compartir los momentos duros y quizd también tener informa-
cién puntual sobre avances médicos o jornadas y congresos don-
de se hable de ello.

Testimonio de familiar. ASEM Aragon.

Me aporta el apoyo necesario para seguir buscando, no sélo el
tratamiento, sino pautas y facilidades para buscar como vivir
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con una mejor calidad de vida. También saber que hay mds per-
sonas con estas enfermedades y el pertenecer a la asociacion
me ha hecho darme cuenta de que con un mismo diagnostico, la
evolucion es diferente incluso dentro de una misma familia. Esto
significa poder entender por qué en casos similares la afectacion
es diferente.
La union de afectados significa tener mds voz, y mds organizada,
para exigir a la Administracion que, aunque no haya cura, si
hay un tratamiento y que tienen que proporcionarlos, no sélo a
nivel asistencial, sino también para la autonomia personal, eng-
lobando ayudas técnicas y la adaptacion del hogar. Por ejemplo,
estas dos ultimas no estan contempladas como obligatorias en la
reciente aprobada Ley 39/2006 de dependencia, que son funda-
mentales en nuestra situacion.

Testimonio afectado. ASEM Galicia.

La pertenencia a una asociacion de afectados como ASEM es para
mi importante por la informacion que se puede obtener, tanto mé-
dica como de ayudas y recursos que existen, para las personas con
discapacidad y en concreto con ENM. A su vez, poder conocer a
otras personas afectadas por algun tipo de ENM, compartir acti-
vidades y dar a conocer este tipo de enfermedades.

Testimonio afectado. ASEM Madrid.

¢Qué importancia tiene para ti el contar con una guia de fa-
milias sobre ENM?

Para mi, como familiar de afectado, es un punto de partida en el
momento del diagndstico. Es una forma ordenada de comenzar
a ver la vida después de un diagndstico. Es un apoyo para los
afectados y sus familias, para asumir y digerir el proceso de una
ENM. Es una forma de ver que hay otras muchas personas en
Espafia afectadas y que no estamos solos. Es una demostracion
de que detras de esta guia hay un grupo humano profesional y
de personas que se implican con las ENM. Es una forma de estar
presentes en la sociedad a traves de una publicacion que recoge
muchos de los problemas a los que se enfrenta un afectado y su
familia y que creo que pueden dar una vision mas amplia de lo
que son las ENM al resto de la sociedad.

La guia de familias es un modo de acercarnos los unos a los
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otros, la veo muy util y espero sacarle partido, sobre todo para
los que tenemos la misma enfermedad, asi podemos intercambiar
ideas y modos de afrontar los problemas que vayamos teniendo.

Testimonio de familiar. ASEM Aragon.

Dado que son enfermedades de poca prevalencia, que hay méas
de 150 diagndsticos diferentes (con evoluciones y afectaciones
diferentes), una guia sirve, en principio, para buscar especia-
listas y centros de referencia en algunas de ellas, saber de una
forma ordenada como tenemos que relacionarnos con atencion
primaria, servicios sociales, la propia asociacion... y también de
forma ordenada, qué elementos estan a nuestra disposicion para
conseguir ayudas, prestaciones y una mejor calidad de vida.
También nos da una vision actualizada de cémo estdn algunas
investigaciones, células madre, terapia génica... en estas patolo-
gias, lo que da una visién a las familias que la tienen en su mano
de conocimiento y, por tanto, de esperanza de una posible solu-
cién mas o menos inmediata, 0 como minimo, el conocimiento de
que se trabaja para conseguir una terapia que nos cure.
Al mismo tiempo, para la propia administracion, la guia es una
forma protocolizada de dar visibilidad a nuestras necesidades y
problemas.

Testimonio afectado. ASEM Galicia.

Para mi es muy importante el poder contar con una guia de fa-
milias, sobre todo por la informacion a la que se pueda acceder.
También por la facilidad de poder conocer recursos existentes
tanto en mi CCAA como en las del resto de Espafia.

Testimonio afectado. ASEM Madrid.



I. ASOCIACIONES DE ENFERMEDADES

NEUROMUSCULARES EN ESPANA (pertenecientes
a la Federacion ASEM)

Federacion ASEM

C/ Jordi de Sant Jordi, 26-28 — Bajos

08027 - Barcelona

TIf. 934 516 544. Fax: 934 083 695.

www.asem-esp.org / asem15@suport.org
Asociacion Espafiola de Miastenia

C/ Llano de las Fuentes s/n

14520 - Fernan Nufiez (Cordaoba)

TIf. 629 327 674. Fax: 957 382 103

www.aemiastenia.org / aemiastenia@aemiastenia.org
ASEM Aragon

P° Maria Agustin, 26 Local.

50004 - Zaragoza

TIf. 976 282 242. Fax: 976 283 513

www.asemaragon.com / asem@asemaragon.com
ASEM Cantabria.

Centro usos multiples Matias Sainz Ocejo Avda. Cardenal Herrera

Oria, 63 Int.

39011 - Santander

TIf. 942 320 579. Fax: 942 323 609

www.asemcantabria.org / asemcan@yahoo.es
ASEM Castilla La Mancha

C/ Pio XIllI, 17 bajo izq.

45600 - Talavera de la Reina (Toledo)

TIf. 925 813 968

www.asemclm.com / asemclm@hotmail.com
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ASEM Catalunya

Can Guardiola C. Montsec, 20-22 bajos

08030 - Barcelona

TIf. 932 744 983. Fax: 932 741 392

www.asemcatalunya.com / asemcatalunya@telefonica.net
ASEM C. Valenciana

Avda. Baron de Carcer, 48, 8° Despacho F.

46001 - Valencia

TIf. / Fax: 963 514 320

www.asemcv.org / asemcv@telefonica.net
ASEM Galicia

C/ Parroco José Otero, 6 bajo

36206 - Vigo (Pontevedra)

TIf. / Fax: 986 378 001

www.asemgalicia.com / asemga@teleline.es
ASEM Granada

Hotel de Asociaciones de Granada.

Apdo. de correos 963

18008 - Granada

TIf. 670 785 671

http://groups.msn.com / asemgra@gmail.com
ASEM Madrid

C/ Valdebernardo 24, local 15.

28030 - Madrid

TIf. 917 737 205

www.asemmadrid.org / info@asemmadrid.org
Asociacion de Familiares y enfermos Neuromusculares de Valencia
(AFENMVA)

Avda. General Avilés, 42 bis 9.

46015 - Valencia

TIf. / Fax: 963 638 332

www.afenmva.org / afenmva@afenmva.org
Bizkaiko Eritasun

Neuromuskularren Elkartea (BENE)

Avda. Lehendakari Aguirre, 42

48014 - Bilbao (Bizkaia)

TIf. / Fax: 944 480 155

www.asociacionbene.com / bene@euskalnet.net
Arabako Neuromuskularren Elkartea (ARENE)

C/ Pintor Vicente Abreu, 7 B, Despacho 8

01008 - Vitoria-Gasteiz (Araba)

TIf. 945 200 836

www.arene.es / areneas@euskalnet.net
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ASEM Principado de Asturias

Avda. Gaspar Garcia Laviana, Blq 40 bajo

33210 - Gijon

TIf. 985 165 671

asemasturias@hotmail.com
Asociacion Espaiiola contra la Leucodistrofia (ALE-ELA)

El Cero C/ Manuel Azafia, s/n

28822 - Coslada (Madrid)

TIf. 912 977 549

www.elaespana.com / leuco@asoleuco.org
Asociacion Espafiola de Paraparesia Espastica Familiar Strimpell-
Lorrain (AEPEF)

C/ Domingo Vicente, 22 at. B

28860 - Paracuellos del Jarama (Madrid)

TIf. 636 580 681

aepef@auna.com
Gipuzkoako Eritasun

Neuromuskularren Elkartea (GENE)

Txara | Paseo Zarategui, 100.

20015 — Donostia San Sebastian (Gipuzkoa)

TIf. 943 245 611 / Fax. 943 112 589

infogene@telefonica.net
Asociacion de Enfermos Neuromusculares de Sevilla (ASENSE)

C/ Manuel Olmedo Serrano, blq 7, bajo drcha.

41530 - Moron de la Frontera (Sevilla)

TIf. 639 082 842

www.asense.es / asensevilla@gmail.com
Asociacion de Enfermedades Neuromusculares de Canarias (ASE-
NECAN)

C/ Presidente Alvear, 47

35007 - Las Palmas de Gran Canaria

TIf. 928 226 668

http://asenecan.blogspot.com / asenecan@hotmail.com
Asociacion Navarra de Enfermedades Neuromusculares (AS-
NAEN)

C/ Doctor Gortari, s/n, plt baja

31012 - Pamplona

TIf. 948 332 637

asnaen@hotmail.com
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1. ENTIDADES DE ENFERMEDADES NEURO-
MUSCULARES EN EL MUNDO

En el resto de Europa y los demas continentes también existen asocia-
ciones de ENM. En estos momentos hay mas de 50 entidades registra-
das. Por eso, no podemos incluir todo el listado de estas asociaciones
en la guia. Si quieres conocer cual es la entidad de ENM de referencia
en un pais concreto, puedes entrar en la pagina web de la Federacion
ASEM (www.asem-esp.org) donde encontrards un documento con el
listado de las Asociaciones contra las ENM en el mundo.

111. PAGINAS WEB DE INTERES

Organismos de la Administracion Publica.
« Ministerio de Educacion, Politica Social y Deporte:
www.mepsyd.es
* Instituto de Mayores y Servicios Sociales: www.seg-social.es/im-
Serso
« Centro Estatal de Autonomia Personal y Ayudas Técnicas:
www.ceapat.org
» Centro Espafiol de Documentacion sobre Discapacidad:
www.cedd.es
* Real Patronato sobre Discapacidad: www.rdp.es
« Servicio de Informacion sobre Discapacidad: http://sid.usal.es
» Mapa Estatal de Servicios de Discapacidad. Proyecto DESDE:
www.mtas.es/inicioas/mapa_discapacidad.htm

Entidades y organizaciones.
 Comité Espafiol de Representantes de Personas con Discapacidad:
WWW.cermi.es
« Confederacion Espafiola de Personas con Discapacidad Fisica y
Organica: www.cocemfe.es
* Discapnet. El portal de la discapacidad: www.discapnet.es
* Federacion Espafiola de Enfermedades Raras: www.enfermeda-
des-raras.org
* Foro Europeo de la Discapacidad EDF: www.edf-feph.org
* Fundacion Luis Vives: www.fundacionluisvives.org
* Fundacion ONCE: www.fundaciononce.es
« Plataforma ONG de Accién Social: www.plataformaong.org
« Plataforma representativa estatal de discapacitados fisicos:
www.predif.org
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Accesibilidad y ayudas técnicas:
* Abledata. Recursos sobre discapacidad y rehabilitacidn.
www.abledata.com
* Accesibilidad en municipios: www.accesigma.com
* Adaptado: www.adaptado.es
» B&J Adaptaciones. Empresa de adaptaciones y domdtica:
www.bj-adaptaciones.com
 CasaDomo. Portal sobre domotica: www.casadomo.com
» Catalogo de ayudas técnicas del CEAPAT:
www.catalogo-ceapat.org
* Fundacion SIDAR - Accesibilidad Universal: www.sidar.org
* Grupo FAR. Funcionalidad y accesibilidad en la web:
www.timon.com/far
* Imagina: www.imagina.org
* Red Accesible: www.acesible.org
* Tecnum. Pégina sobre ayudas técnicas: www.tecnum.net

Empleo:
* Fundacion ADECCO: www.fundacionadecco.es
 Mercadis. Mercado de empleo para las personas con discapacidad:
www.mercadis.com
* Red Espafiola para el empleo de las personas con discapacidad:
www.reepdis.org

Para el cuidador:
* Cuidamos al cuidador: www.cuidador.com
« P4gina de apoyo a los cuidadores: www.sercuidador.es

Otros:
« Centro de Recursos de Educacion Especial de Navarra: www.pnte.
cfnavarra.es/creena/
» Cominet. Red de Comunicacion e Informacién de recursos para
personas con discapacidad: www.cominet.org
» Discabitat. Recursos para la discapacidad: www.dicabitat.com
* Grupo de Estudios Neonatoldgicos y de Servicios de Intervencion
para la Prevencion y la Atencién Temprana de las Dependencias:
http://paidos.rediris.es/genysi
« Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras.
http://iier.iscii.es/er
* Necesidades Educativas Especiales: www.needirectorio.com
* Orphanet. Informacion sobre enfermedades raras y medicamentos
de libre acceso: www.orpha.net

201



GuUiA DE LAS ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES. INFORMACION Y APOYO A LAS FAMILIAS

202

* Polibea. Revista digital sobre necesidades y respuestas sociales:
www.polibea.com

IV. GLOSARIO DE SIGLAS Y CONCEPTOS
(DE LAAALAZ)

* Accesibilidad: Aquellas caracteristicas del urbanismo, de la edifica-
cidn, del transporte o de los medios y sistemas de comunicacion que
le permiten a cualquier persona su utilizacion y disfrute de mane-
ra auténoma, con independencia de su condicidn fisica, psiquica o
sensorial.

 Adaptacion curricular: Tipo de estrategia educativa, especificamen-
te dirigida a alumnos con necesidades educativas especiales y con-
sistente en la adecuacion en el curriculum de un determinado nivel
educativo para hacer que determinados objetivos o contenidos sean
mas accesibles al alumno o bien eliminar aquellos elementos del
curriculum que les sea imposible alcanzar por su discapacidad.

« ADN. Acido desoxirribonucleico: Es un acido nucleico que contie-
ne las instrucciones genéticas usadas en el desarrollo y el funcio-
namiento de todos los organismos vivos y algunos virus. El papel
principal de las moléculas de ADN es el de ser portador y transmisor
entre generaciones de informacion genética.

* AME. Atrofia Muscular Espinal: Es un grupo de ENM caracterizado
por la pérdida o degeneracion de las neuronas del asta anterior de
la médula espinal, que provoca que el impulso nervioso no pueda
transmitirse correctamente afectandose el tono muscular y los mo-
vimientos.

 Anticuerpos monoclonales: Anticuerpo homogéneo producido por
una célula hibrida producto de la fusion de un clon de linfocitos B
descendiente de una sola y Unica célula madre y una célula plasma-
tica tumoral.

 AE. Atencion especializada: Comprende la realizacion de actividades
asistenciales diagnosticas, terapéuticas y de rehabilitacion, asi como
aquellas de promocion de la salud, educacidn sanitaria y prevencion
de la enfermedad, que superan las posibilidades de asistencia de
atencion primaria

* Alelo: Es la localizacion espacial de un gen en un cromosoma.

» Anamnesis: Término empleado para referirse a la informacion dada
por el propio paciente al profesional durante una entrevista clinica,
para incorporar dicha informacion a la historia clinica del paciente.

* AP. Asistente personal. Es una figura de apoyo que realiza o ayuda a
realizar las tareas de la vida diaria a otra persona que por su situa-
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cidn, bien sea por una diversidad funcional o por otros motivos, no
puede realizarlas por si misma.

* AP. Atencidn Primaria: Es el primer lugar al que se debe ir cuando se
tiene un problema de salud o cuando se quiere prevenir algo, el pri-
mer nivel de acceso de los ciudadanos y ciudadanas a la asistencia
sanitaria.

* Apoyo informativo: Permite acceder a informaciones fiables sobre
un acontecimiento estresante, aportando un sentimiento de dominio
de la situacion.

» Apoyo material: Consiste en proporcionar una asistencia directa como
ayuda financiera, ayudas técnicas y administrativas, permitiendo
disminuir el impacto estresante de las dificultades cotidianas.

 Apoyo personal: Consiste en hablar y compartir los sentimientos en
una atmosfera de comprension, en sentirse apoyado en los momen-
tos dificiles.

* Apoyo social: Son relaciones sociales, transmisoras de vinculos posi-
tivos, sobre las que es posible apoyarse para solicitar ayuda en caso
de necesidad.

» APPD. Ayudas Periddicas a Personas con Discapacidad: Ayudas indi-
viduales, de caracter no periddico, para personas afectadas por una
discapacidad reconocida en grado igual o superior al 33%, pudiendo
ser para asistencia o para la compra de dispostivos de apoyo.

« ARN. Acido ribonucleico: Es una estructura molecular polimera, de
forma lineal, cuya unidad fundamental es el nucleétido, el cual for-
ma una larga cadena. Actia como intermediario en la transmision de
las instrucciones genéticas del ADN y tiene una participacion activa
en la sintesis de proteinas.

« Atelectasia: Es el colapso de una parte o de todo el pulmén, provoca-
do por una obstruccion de las vias aéreas (bronquio o bronquiolos)
0 por presion sobre el pulmon.

« Atencion a la diversidad: Es el conjunto de respuestas, arbitradas
por el sistema educativo, para adaptarse a las caracteristicas de los
alumnos/as que presenten necesidades educativas especificas en el
terreno educativo, entre ellos, los alumnos con discapacidad.

» Autonomia personal: Capacidad de controlar, afrontar y tomar por
propia iniciativa, decisiones personales acerca de como vivir de
acuerdo con las normas y preferencias propias, asi como de desarro-
llar las actividades bésicas de la vida diaria.

 Autosomia dominante: Es una de las formas en que un rasgo o en-
fermedad se puede transmitir de padres a hijos. Si una enfermedad
es autosdmica dominante, quiere decir que la persona s6lo necesita
obtener el gen anormal de uno de los padres para heredar la enfer-
medad.
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 Autosomia recesiva: Es una de las maneras en que un rasgo o enfer-
medad se puede transmitir de padres a hijos. Significa que se tienen
que presentar dos copias de un gen anormal para que se presente la
enfermedad o el rasgo.

 Ayudas técnicas: Son productos, instrumentos, equipos o0 sistemas
técnicos utilizados por una persona con discapacidad, fabricados es-
pecialmente, o disponibles en el mercado, para prevenir, compensar,
mitigar o neutralizar una deficiencia, discapacidad o minusvalia

* AVD. Actividades de la vida diaria. EI conjunto de conductas que una
persona ejecuta todos los dias o con frecuencia casi cotidiana para
vivir de forma auténoma e integrada en su medio ambiente y cum-
plir su papel social.

* Biopsia muscular. Es la prueba de diagndstico que permite confirmar
con mayor fiabilidad la presencia o no de una ENM. Consiste en
una pequefia incision con aguja, directamente sobre el masculo, de
la que se extrae una muestra del mismo para analizar y observar el
tipo de afectacion.

* Bitutor: Aparato de marcha (u ortesis) con dos pletinas o valvas situa-
das por la cara interna y externa de la pierna, que ofrece un apoyo a
la persona con movilidad reducida durante la marcha.

« BOE. Boletin Oficial del Estado: Organo de publicacién de las leyes,
disposiciones y actos de insercion obligatoria. Contiene las leyes
producidas en el seno de las Cortes Generales, las disposiciones
emanadas del Gobierno de la Nacidn y las disposiciones generales
de las Comunidades Auténomas.

« Calidad de vida. Percepcidn 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 relacidn con sus objetivos, sus expectativas, sus
normas y sus inquietudes. Es un concepto muy amplio, influido de
modo complejo por la salud fisica del sujeto, su estado psicoldgico,
su nivel de independencia, sus relaciones sociales, asi como su rela-
cion con los elementos esenciales de su entorno.

* CAMF. Centro de Atencion a Minusvalidos Fisicos: Centro que tiene
por finalidad la atencién integral a las personas con discapacidad
que, careciendo de posibilidades razonables de recuperacion profe-
sional a consecuencia de la gravedad de su discapacidad, encuentran
serias dificultades para conseguir una integracion laboral y ser aten-
didas en régimen familiar.

 Cardiomiopatia: Se refiere a las enfermedades del misculo cardiaco.
Estas enfermedades aumentan el tamafio del corazén o lo hacen més
grueso y rigido de lo normal.

« Carnitina: Es la vitamina B11, un aminodacido que participa en el cir-
cuito vascular reduciendo niveles de triglicéridos y colesterol en san-
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gre. Interviene en el transporte de &cidos grasos hacia el interior de las
células y aumenta la velocidad del proceso de generacion de energia.

* CB. Centros Base: Centro de &mbito provincial en los que se desarro-
Ila un programa de atencion basica a personas con discapacidad.

» CEAPAT. Centro Estatal de Autonomia Personal y Ayudas Técnicas:
Centro de referencia del IMSERSO cuya misién es contribuir a me-
jorar la calidad de vida de todos los ciudadanos, con apoyo activo a
personas mayores, personas en situacion de dependenciay personas
con discapacidad, a través de la accesibilidad universal, el disefio
para todos y los productos de apoyo.

» CEE. Centros Especiales de Empleo: Instituciones de integracion
laboral de las personas con discapacidad en el empleo ordinario,
cuando por sus circunstancias de orden personal, consecuentes con
su discapacidad, no puedan ejercer una actividad laboral en las con-
diciones habituales.

* Células de Schwann: Células de soporte de las neuronas. Ademas de
formar las vainas de mielina, también tienen la funcidn de eliminar
los desechos de otras células y de guiar el crecimiento de los axones
cuando estos se regeneran.

« Células multipotenciales: Células madre que se anidan en cada drga-
noy su funcidn es regenerar los tejidos cuando existe muerte celular
ya sea por vejez o por enfermedad

¢ Certificado de minusvalia: Documento oficial, expedido por la
Administracion Publica, mediante el cuél se acredita la condicion
(temporal o definitiva) de una minusvalia, siendo el resultado de la
valoracion multiprofesional (médica, psicoldgica y social).

« Cinesiterapia: Arte y ciencia del tratamiento de enfermedades y le-
siones (medio terapéutico) a través del movimiento.

» Congénito: La enfermedad congénita es la que se manifiesta desde
el nacimiento, producida por un trastorno durante el desarrollo em-
brionario o durante el parto, consecuencia de un defecto hereditario
o factores ambientales.

» Consejo genético: Proceso educativo para asesorar a individuos y
familias que tienen una enfermedad genética o riesgo de tenerla,
dandoles informacion acerca de su enfermedad y ayudandoles a to-
mar decisiones informadas.

 Contractura muscular: Estado de contraccion involuntaria, y ge-
neralmente persistente, de uno o varios masculos que provoca una
inmovilizacion de la zona afectada.

* CPK. Creatin FosfoKinasa: Enzima presente en varios tipos de tejido
muscular. Su funcion es la catélisis (o disolucion) de Fosfocreatina
o0 CP, para facilitar que, en el musculo, se libere la energia necesaria
para su contraccion.
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» CRE. Centros de Referencia Estatal: Centros publicos de &mbito es-
tatal, para la promocion, intercambio de conocimientos, formacion
de profesionales y prestacion de servicios de una alta cualificacion a
personas con diversidad funcional.

* CRMF. Centro de Recuperacion de Minusvalidos Fisicos: Centro con
un conjunto idéneo de instalaciones y profesionales para facilitar la
integracion socio-laboral de personas que, por accidente, enferme-
dad, causas congénitas o adquiridas, tienen una discapacidad fisica
y/o sensorial que les impide recibir una atencién recuperadora en
centros ordinarios.

» Cromosoma: Cada uno de los pequefios cuerpos en forma de bastonci-
llos en que se organiza la cromatina del ndcleo celular. Son los porta-
dores de la mayor parte del material genético y condicionan la organi-
zacion de la vida y las caracteristicas hereditarias de cada especie.

* Cuidador escolar (Auxiliar Técnico Educativo): Es la persona que
presta servicios complementarios para la asistencia y formacion de
los escolares con necesidades educativas especiales, atendiendo a
éstos en la ruta escolar, en su limpieza y aseo, en el comedor y de-
mas necesidades analogas.

 Cuidador principal: Es la persona, normalmente un familiar, que
asume la responsabilidad en la atencion, apoyo y cuidados diarios
de cualquier tipo de enfermo; es quien la acomparia la mayor parte
del tiempo.

« Debilidad muscular: Es el principal sintoma fisico de las personas
afectadas por una enfermedad neuromuscular, suele acompafarse
de fatiga y tiene un caracter degenerativo.

* Decubito prono: Posicion anatomica del cuerpo humano en la que
éste se encuentra boca abajo sobre una superficie horizontal, con
las cuatro extremidades extendidas y las palmas y dedos de los pies
hacia abajo.

« Decubito supino: Posicion anatomica del cuerpo humano en la que
éste se encuentra boca arriba sobre una superficie horizontal, con
las cuatro extremidades extendidas y las palmas y dedos de los pies
hacia arriba.

 Dependencia: Estado de caracter permanente en que se encuentran
las personas que, por razones derivadas de la edad, la enfermedad
o la discapacidad, y ligadas a la falta 0 a la pérdida de autonomia
fisica, mental, intelectual o sensorial, precisan de la atencion de otra
u otras personas 0 ayudas importantes para realizar actividades ba-
sicas de la vida diaria

e DFSH. Distrofia facio-escdpulo-humeral: Es una distrofia muscular
progresiva que se caracteriza por la presencia de debilidad y atrofia
de los musculos de la cara y de la cintura escapular.
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« Diagnostico preimplantacional: Seleccidn de embriones, basandose
en su ADN, para conseguir determinadas caracteristicas o evitar al-
gun tipo de defecto congénito. Se realiza en tratamientos de fecun-
dacion in vitro, antes de implantar los embriones fecundados en el
utero. Uno de sus fines es el deseo de evitar enfermedades genéticas
en el futuro bebé.

« Diagnostico prenatal: Deteccion de cualquier defecto congénito del
feto es decir, de cualquier anomalia en el desarrollo morfoldgico,
estructural, funcional o molecular presente al nacer (aunque pueda
manifestarse mas tarde) externa o interna, familiar o esporédica, he-
reditaria 0 no y Unica o maltiple.

* Disartria: Trastorno del habla caracterizado por la presencia de difi-
cultades en la articulacion de los fonemas.

* Disfagia: Sensaci6n de dificultad en el paso del bolo alimentario du-
rante el acto de la deglucidn.

« Distrofina: Proteina estructural de los musculos, esencial para man-
tener la estructura del tejido muscular, que controla el equilibrio de
la cantidad de iones calcio en las células musculares y de sustancias
que regulan el crecimiento de los musculos. La falta de distrofina,
caracteristica de algunas distrofias musculares como la DMD, des-
encadena una cascada de alteraciones en muchos procesos bioqui-
micos y fisiolégicos en diversas partes del organismo.

* DMC. Distrofia Muscular Congénita: Tipo de DM que aparece en el
nacimiento o en los primeros meses de vida. Cursa con hipotonia,
debilidad de los muUsculos de los miembros y del tronco, y retrac-
ciones musculares.

* DMD. Distrofia Muscular de Duchenne: DM que se caracteriza por
una debilidad progresiva de la cintura pélvica en la infancia y evo-
lucion progresiva.

» Domética: Conjunto de sistemas capaces de automatizar una vivien-
da, aportando servicios de gestion energética, seguridad, bienestar y
comunicacion, y que pueden estar integrados por medio de redes in-
teriores y exteriores de comunicacidn, y cuyo control goza de cierta
ubicuidad, desde dentro y fuera del hogar: la Vivienda inteligente.

* Duelo: Estado y proceso que sigue a la pérdida de un ser querido. La
pérdida es definitiva y por ello se asocia generalmente a la muerte,
pero se puede dar duelo sin muerte (como tras la ruptura de una
relacion).

« Ejercicio aerodbico: Cualquier tipo de ejercicio que se practique a nivel
de intensidad moderado durante periodos de tiempo extensos. En es-
tos ejercicios se usa el oxigeno para quemar grasas y aztcar. Aerobico
significa literalmente con oxigeno, y hace referencia al uso de oxige-
no en los procesos de generacion de energia de los masculos.
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* EMG. Electromiograma: Prueba diagndstica que se utiliza para medir
la actividad eléctrica que se origina en las fibras musculares de los
musculos. Permite evaluar el estado de los nervios que controlan la
musculatura y detecta con suma precision el grado de compresion o
sufrimiento de éstos.

* ENM. Enfermedades Neuromusculares: Afecciones neuroldgicas que
se caracterizan por presentar como sintomas fundamentales la atro-
fia y la debilidad muscular.

* Equipo multidisciplinar: Grupo de profesionales sociosanitarios,
cada uno con una disciplina propia, que trabaja en conjunto hacia la
consecucion de los mismos objetivos, a través de la implementacion
del plan de intervencion.

« Escoliosis: Alteracidn de la columna vertebral caracterizada por una
desviacion o curvatura anormal en el sentido lateral.

« Etiologia: Estudio y descripcion de las causas sobre alguna enferme-
dad.

» Eurotaxi: Vehiculo de uso publico adaptado especificamente para
personas con movilidad reducida.

 EVI. Equipos de Valoracion de la Incapacidad: Grupo de profesiona-
les que se encarga de valorar y examinar la situacion de invalidez de
una persona para el desarrollo de su actividad laboral.

» EVO. Equipos de Valoracion y Orientacion: Equipos que realizan
las actuaciones especificas en el drea de diagnéstico, valoracion y
calificacion del grado de minusvalia, ubicados en las secciones de
calificacién y valoracion y formados por un médico, un psicélogo y
un trabajador social.

* Fenotipo: Es la expresion del genotipo en un determinado ambiente;
el conjunto de rasgos de un organismo.

* GAM. Grupos de Ayuda Mutua: Formas de organizacion social auto-
nomas, con las que pequefios grupos de personas colaboran para el
logro de fines y la superacion de situaciones problemadticas que les
son comunes.

* Gastrostomia (insercién de sonda por): Colocacion de una sonda de
alimentacion a través de la piel y la pared estomacal, directamente
dentro del estomago.

 Gen: Conjunto de una secuencia determinada de nucleétidos de uno
de los lados de la escalera del cromosoma referenciado.

* Genético. La palabra genético indica la causa de la enfermedad.

» Genotipo: Es el contenido genético (el genoma especifico) de un in-
dividuo. Esté determinado fundamentalmente por el fenotipo, o por
la identidad de los alelos, los cuales, individualmente, cargan una o
mas posiciones en los cromosomas.
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* Glucocorticoides: Farmacos ampliamente utilizados como antiinfla-
matorios o inmunosupresores en el tratamiento de maltiples patolo-
gias. Son hormonas cuya accion es contraria a la de la insulina en
sangre. Actlian sobre el metabolismo intermedio de grasas y pro-
teinas.

* Grado de minusvalia: Calificacién numérica, o en porcentaje, del ni-
vel de dificultad que tiene una persona para realizar sus actividades
cotidianas, segun criterios técnicos unificados. Este porcentaje se
expresa a través del certificado de minusvalia. El porcentaje minimo
para que se reconozca una condicion de minusvalia es del 33%.

 Grados Cobb: El angulo de Cobb es una medida expresada en grados
de la curvatura de la columna vertebral.

« Hereditario: Se dice que una enfermedad es hereditaria porque se
transmite de una generacion a otra.

* Hipercapnia: Aumento de la presion parcial de didxido de carbono
(CO2), medida en sangre arterial, por encima de 46 mmHg

« Hipoterapia: Alternativa terapéutica basada en la utilizacion del mo-
vimiento multidimensional del caballo para el tratamiento de dife-
rentes afecciones fisicas y mentales.

« Hipotonia: Disminucion del tono muscular.

* Hipoventilacion: Se refiere a la respiracién que no es adecuada para
satisfacer las necesidades del cuerpo (demasiado superficial o de-
masiado lenta) o a la reduccion de la funcion pulmonar. El nivel de
diéxido de carbono se eleva, llevando a insuficiencia de oxigeno en
la sangre.

« Hospital de tercer nivel: Centro que presta una atencion médica para
restaurar la salud y rehabilitar a usuarios referidos por los otros ni-
veles (primer y segundo nivel), que presentan enfermedades de alta
complejidad diagndstica y de tratamiento, a través de una o varias
especialidades médicas, quirtrgicas o médico-quirdrgicas. Incluye
funciones de apoyo especializado para la vigilancia epidemiolégica;
actividades de investigacion y desarrollo de recursos humanos alta-
mente capacitados.

* IMSERSO. Instituto de Mayores y Servicios Sociales: Entidad Ges-
tora de la Seguridad Social para la gestion de los Servicios Sociales
complementarios de las prestaciones del Sistema de Seguridad So-
cial, y en materia de personas mayores y personas en situacion de
dependencia.

« Incidencia: Numero de casos nuevos de una enfermedad o lesion que
se presentan durante un periodo de tiempo especifico, como en un
afio. Muestra la probabilidad de que una persona en la poblacién sea
afectada por la enfermedad.
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« IPREM. Indicador Plblico de Renta de Efectos Mltiples: indice de
referencia en Espafa para el calculo del umbral de ingresos a varios
efectos (ayudas para vivienda, becas, subsidios por desempleo...).

» Ley 39/2006. Ley para la Promocion de la Autonomia Personal y
Atencion a las Personas en Situacion de Dependencia: Tiene por
objeto regular las condiciones bésicas que garanticen la igualdad
en el ejercicio del derecho subjetivo de ciudadania a la promocion
de la autonomia personal y atencion a las personas en situacion de
dependencia, en los términos establecidos en las leyes, mediante la
creacion de un Sistema para la Autonomia y Atencion a la Depen-
dencia.

» LISMI. Ley de Integracion Social de Minusvalidos: Ley estatal apro-
bada hace mas de 20 afios que tiene como objetivo regular, impul-
sar y fomentar la integracion en la sociedad de las personas con
discapacidad, asi como garantizar su realizacion personal.

» Marcapasos: Aparato eléctrico de pequefio tamafio que ayuda a que
el corazon lata mas uniformemente.

 Mioblastos: Células musculares embrionarias precursoras de los mio-
citos o las células musculares.

 Miotonia: Dificultad para relajar el misculo tras una contraccion.

» Motoneurona: Neuronas motoras que se encargan de generar y trans-
mitir los impulsos nerviosos que provocan la contraccién muscu-
lar.

» Mutacion: Alteracién o cambio en la informacidn genética (genoti-
po) de un ser vivo y que producird un cambio de caracteristicas. Se
presenta subita y espontdneamente y se puede transmitir o heredar
a la descendencia.

» Necesidades educativas especiales: Alumnado que requiera, por
un periodo de su escolarizacion o a lo largo de toda ella, deter-
minados apoyos y atenciones educativas especificas derivadas de
discapacidad o trastornos graves de conducta

* Nucledtido: Compuestos formados por una base nitrogenada, un azu-
car de cinco atomos de carbono (pentosa) y acido fosforico. Son los
monomeros de los acidos nucleicos (ADN y ARN) en los cuales for-
man cadenas lineales de miles o millones de nucleétidos. También
realizan funciones como moléculas libres.

« Oligonucledtidos: Secuencia corta de ADN o ARN, con cincuenta o
menos pares de bases.

« Osteoporosis: Disminucion de la masa 6sea, debido a una pérdida de
calcio y otros componentes del hueso, y de su resistencia mecanica
que aumenta la susceptibilidad para las fracturas.

* PIA. Programa Individual de Atencion: Programa en el que se deter-
minan las modalidades de intervencidon més adecuadas a las necesi-
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dades de las personas en situacién de dependencia, entre los servi-
cios y prestaciones econoémicas previstos en la Ley 39/2006.

* PNC. Pension No Contributiva: Prestacion economicas que se recono-
ce a aquellos ciudadanos que, encontrandose en situacion de necesi-
dad protegible, carezcan de recursos suficientes para su subsistencia
en los términos legalmente establecidos, aun cuando no hayan coti-
zado nunca o el tiempo suficiente para alcanzar las prestaciones del
nivel contributivo. Pueden ser por jubilacion o por invalidez.

* Prevalencia: Numero de casos de una enfermedad o evento existentes
en una poblacién en un momento o un periodo dado.

 Pseudohipertrofia: Sustitucion del tejido muscular normal por cé-
lulas grasas y que producen un aumento del volumen del musculo,
que no implica un consecuente aumento de fuerza muscular.

 Rango articular: Es la distancia y direccién normales a través de la
cual se puede mover una articulacion.

* Resiliencia: Capacidad de los sujetos para sobreponerse a tragedias 0
periodos de dolor emocional.

* RM. Resonancia Magnética: Exploracion radioldgica que permite ob-
tener imagenes del organismo de forma incruenta (no invasiva) sin
emitir radiacion ionizante y en cualquier plano del espacio.

» SAAC. Sistemas Alternativos y Aumentativos de Comunicacion: Son
instrumentos para personas con alteraciones diversas de la comuni-
cacion y/o el lenguaje, cuyo objetivo es la ensefianza de un conjun-
to estructurado de cddigos no vocales que permiten funciones de
representacion y sirven para llevar a cabo actos de comunicacion
(funcional, espontdnea y generalizable), por si solos o en conjun-
cidn con otros codigos, vocales 0 no vocales.

» SAAD. Sistema para la Autonomia y Atencién de la Dependencia:
Es un organismo creado por la Ley 39/2006 configurado como un
nuevo derecho para las personas en situacion de dependencia. Tiene
el fin de promover la autonomia personal y garantizar la atencién
y proteccion a las personas en situacion de dependencia en todo el
territorio del Estado.

 SAD. Servicio de Ayuda a Domicilio. Servicio especializado que pro-
porciona una serie de atenciones a personas o familias que carecen
de suficiente autonomia fisica y/o psiquica para la realizacién de las
actividades basicas y/o instrumentales de la vida diaria, precisando
un apoyo temporal o permanente para continuar en su entorno ha-
bitual.

« Salto del exdn: terapia genética aplicada en la DM de Duchenne que
trata de restaurar el déficit en la produccion de distrofina.
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« Sistema inmunitario: Conjunto de mecanismos que protegen al or-
ganismo de infecciones por medio de la identificacién y eliminacién
de agentes patdgenos.

* SNC. Sistema Nervioso Central: Estructura del organismo formada
por el encéfalo y por la médula espinal, siendo el encargado de reci-
bir y procesar las sensaciones recogidas por los diferentes sentidos
y de transmitir las 6rdenes de respuesta de forma precisa a los dis-
tintos efectores.

» SNG. Sonda nasogastrica: Técnica que consiste en la introduccion de
una sonda desde uno de los orificios nasales hasta el estomago para
facilitar la ingesta de los alimentos.

* SNP. Sistema Nervioso Periférico: Estructura del organismo formada
por nervios y neuronas que residen o extienden fuera del sistema
nervioso central hacia los miembros y 6rganos. Esta compuesto por
el SNP Somatico (activa todas las funciones organicas - es activo y
el SNP Autdnomo (protege y modera el gasto de energia).

« Sobrecarga del cuidador: Conjunto de problemas fisicos, psicoldgi-
cos y socioecondmicos que sufren los cuidadores de personas enfer-
mas y la manera en que estos problemas afectan a sus actividades de
ocio, relaciones sociales, amistades, intimidad, libertad y equilibrio
emocional.

» TAC. Tomografia Axial Computerizada: Prueba diagnostica de rayos
X que produce imagenes detalladas de cortes axiales del cuerpo.

* Teleasistencia: Recurso sociosanitario que permite la permanencia de
los usuarios en su medio habitual de vida y el contacto con su entor-
no socio-familiar, asegurando una intervencion inmediata en crisis
personales, sociales o médicas para proporcionar seguridad y mejor
calidad de vida. Todo ello a través de un sistema de Ilamada a través
de la linea telefonica.

» Terapia génica: Consiste en la insercion de genes en las células de los
tejidos de un individuo para tratar una enfermedad en general, y en-
fermedades hereditarias en particular. Su objetivo es suplir un alelo
defectuoso mutado por uno funcional, o bien insertar o deleccionar
genes concretos.

e Transmisién recesiva ligada al sexo: Las enfermedades ligadas al
sexo se heredan a través de los cromosomas sexuales X 0'Y.

* Traqueotomia: Se trata de un orificio practicado mediante una inter-
vencion quirdrgica en la parte alta de la trAquea para sustituir de un
modo mecénico la funcion de los masculos de la respiracion o para
conseguir un facil acceso a la via aérea.

 Unién neuromuscular: Unién entre el axén de una neurona (de un
nervio motor) y un efector, en este caso, una fibra muscular. La
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union funcional es posible porque el musculo es un tejido eléctrica-
mente excitable.

* VAVI. Vida Auténoma, Vida Independiente: Servicio ofrecido por la
Federacion ASEM destinado a promover y facilitar la autonomia
y la independencia de las personas afectadas por una enfermedad
neuromuscular a través del apoyo de un asistente personal.

* Vectores virales: Plasmidos en los que se puede insertar un fragmento
de ADN complementario o genémico.

* Ventilacion asistida: Utilizacion de dispositivos mecénicos o de otro
tipo para ayudar a mantener la respiracion, suministrando general-
mente aire u oxigeno a presion positiva.
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