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Resumen

La distrofia muscular de Duchenne es una devastadora enfermedad neuropediátrica que 
causa discapacidad y muerte temprana. Su origen es genético y tiene un patrón de herencia 
recesivo que está ligado al cromosoma X; por esta razón las mujeres son frecuentemente 
portadoras asintomáticas de la enfermedad, y tienen el riesgo de heredarla a su descenden-
cia. Las organizaciones no lucrativas encabezadas principalmente por madres de niños con 
distrofia muscular de Duchenne han tenido un gran impacto en el avance del conocimiento 
de esta enfermedad. El presente trabajo enfatiza el papel de las madres que lideran las 
organizaciones no lucrativas y comparten la misión de mejorar el diagnóstico, tratamiento 
y calidad de vida de todos los individuos afectados por la distrofia muscular de Duchenne, 
a través de la investigación, recaudación de fondos, educación y promoción de la salud en 
diversos ámbitos.

Abstract

Duchenne muscular dystrophy is a devastating neuropediatric disease that causes dis-
ability and early death. Its genetic origin as an X-linked recessive trait determines that 
women are asymptomatic carriers of the disease, but at risk of transmitting it to their 
male offspring. Non-profit organizations conducted primarily by mothers of children 
with Duchenne muscular dystrophy have obtained a major impact on the advancement 
of knowledge of this disease. This paper emphasizes the role of mothers of patients with 
Duchenne muscular dystrophy that lead these non-profit organizations and share the 
mission of improving diagnosis, treatment and quality of life of all individuals affected by 
Duchenne muscular dystrophy, through research, fund-raising, education and advocacy 
health in various fields.
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Introducción

Las distrofi as musculares son un conjunto de enfer-
medades de origen genético que provocan disca-
pacidad y reducen la calidad y expectativa de vida 
de quienes las padecen.1 La distrofi a muscular de 
Duchenne (DMD) es una de las más frecuentes y 
devastadoras de éstas; su origen es genético y su 
modo de herencia es recesivo ligado al cromosoma X. 
Los síntomas comienzan principalmente en la niñez; 
donde, los niños pierden la capacidad de caminar 
alrededor de los nueve años.2 Los pacientes con 
DMD se ven en la necesidad de enfrentar diferentes 
obstáculos que difi cultan su desarrollo personal y su 
integración a la sociedad; por ejemplo, las limitacio-
nes físicas, ya que desde la infancia tardan en iniciar 
la deambulación; además sufren caídas frecuentes 
y quedan confi nados a la silla de ruedas en edad 
escolar. Las principales causas de muerte en estos 
pacientes son las complicaciones respiratorias y 
cardiacas,2 por lo que es importante combatir el 
desconocimiento que existe sobre esta enfermedad 
con la fi nalidad de prevenir su deceso temprana de 
los pacientes.

Existe evidencia de que en México el diagnós-
tico de esta enfermedad es tardío; esta cuestión 
es de suma importancia, ya que aunque aún no 
hay una cura para esta enfermedad, el manejo 
multidisciplinario oportuno puede mejorar consi-
derablemente la calidad de vida.3 Sin embargo, 
emprender acciones que reviertan las debilidades 
en la atención médica que reciben estos pacientes 
no es tarea fácil, pues se requiere de la participa-
ción social, del apoyo científico-profesional y del 
soporte gubernamental.

Las organizaciones de padres de niños con DMD 
participan activamente en la recaudación de fondos 
para financiar investigaciones con la esperanza de 
encontrar una cura para la enfermedad; de igual 
manera, fomentan la creación de registros de pa-
cientes para facilitar el reclutamiento de los par-
ticipantes para ensayos clínicos y, de este modo, 
apoyar la investigación sobre DMD. De hecho, un 
indicador de éxito respecto de esta enfermedad 
es que la esperanza de vida para estos pacientes, 
cambió de 14 años en 1960 a 25.3 años en el 
2002 gracias al diagnóstico temprano, el manejo 
multidisciplinario y la ventilación no invasiva;4 estas 
acciones son activamente apoyadas por la asocia-
ciones de padres.

Cuando se enfrenta una enfermedad tan devasta-
dora como la DMD, la afectación no se limita al pa-

ciente, sino que la familia entera sufre los estragos.5 
El cuidado del enfermo implica una enorme carga 
emocional para los miembros de la familia, lo que 
puede tener consecuencias graves principalmente 
en los padres, tales como depresión, soledad, es-
trés crónico, descuido personal y exacerbación de 
problemas de salud.6 Muchas madres de pacientes 
con DMD se culpan a sí mismas por la condición 
de sus hijos debido a que el gen mutado que causa 
Duchenne es trasmitido por las mujeres; de hecho 
se ha descrito que existe un estrecho lazo entre las 
madres y los hijos afectados, el cual no se da de la 
misma manera con el resto de los miembros de la 
familia.7 No es claro si este vínculo especial, aunado 
al sentimiento de culpa, es un factor detonante que 
lleva a las madres a enfrentar la situación de una 
manera activa. Sin embargo, es una realidad que 
las madres frecuentemente encabezan estas organi-
zaciones y colaboran cercanamente en actividades 
que conducen a la generación de bienestar de los 
pacientes; este fenómeno es denominado activismo 
materno.

Un ejemplo de activismo materno es la asocia-
ción Parent Project Muscular Dystrophy (PPMD), 
fundada por Pat Furlong en los EUA. Los médicos 
les diagnosticaron DMD a sus dos hijos, Christo-
pher y Patrick, en 1984, pero Pat no aceptó que 
no hubiese esperanza para sus hijos y con ayuda 
de otras familias, fundó en 1994 Parent Project 
Muscular Dystrophy para cambiar el curso de la 
enfermedad; su principal área de acción fue Nor-
teamérica. Sin embargo, la distrofia muscular de 
Duchenne no respeta fronteras: en Europa Eliza-
beth Vroom, originaria de los Países Bajos —y, 
ahora presidenta del conjunto de organizaciones de 
padres United Parent Projects Muscular Dystrophy 
(UPPMD)— recibió noticias desalentadoras sobre 
el diagnóstico de su hijo, quien también sufrió DMD. 
En la actualidad, tanto Pat Furlong –quien tiene la 
profesión de enfermera– como Elizabeth Vroom 
–odontóloga– se han dado a la tarea de promover 
la investigación sobre la enfermedad y conseguir 
apoyo para financiar proyectos científicos que lle-
ven al desarrollo de una cura (Figura 1). También, 
como uno de sus principales objetivos buscan 
constantemente la manera de informar tanto a pa-
dres de familia como a personal de la salud y a la 
sociedad en general sobre lo que es la enfermedad; 
como ejemplo se puede mencionar la publicación 
de varios libros y artículos científicos, además de 
guías para padres de niños con distrofia muscular 
(http://uppmd.org/).
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Avances en la distrofia muscular 
de Duchenne promovidos por las 
organizaciones de padres: 
Del origen hacia la búsqueda de una cura

En la década de los ochenta, el interés por encontrar 
la causa de esta enfermedad por parte de padres de 
niños afectados llevó a una interacción muy estrecha 
entre la sociedad y los investigadores, la cual culminó 
en el hallazgo del gen que origina esta enfermedad: 
el gen DMD.8 Éste es uno de los más extensos del 
genoma humano y codifi ca para una proteína denomi-
nada distrofi na que es de suma importancia para los 
músculos, ya que se cree que los protege del estrés 
mecánico inducido por el movimiento.9-11

Como resultado de la estrecha interacción entre los 
investigadores, los médicos y las organizaciones de 
padres, en la actualidad existen guías para el correcto 

diagnóstico y tratamiento de la distrofi a muscular de 
Duchenne,3,9,12-13 mismas que se promueven y dan a 
conocer a la comunidad médica mundial a través de 
las conferencias de la asociación United Parent Pro-
jects Muscular Dystrophy. En el cuadro I se muestran 
algunos aspectos fundamentales para el abordaje de 
esta enfermedad.

Las organizaciones de padres juegan un papel 
fundamental para la difusión de los estándares de cui-
dado para estos pacientes. En los últimos 10 años, ha 
tenido lugar una notable expectativa para promover las 
investigaciones que coadyuven a encontrar una cura 
en todo el mundo. Como ejemplo podemos mencio-
nar la terapia celular, la reparación del gen (omisión 
exónica) y las terapias farmacológicas.11 Algunas de 
estas potenciales terapias han llegado con éxito a fa-
ses clínicas I y II,14 lo cual ha despertado el interés de 
importantes farmacéuticas, tal como GlaxoSmithKline, 

Cuadro I. Aspectos básicos sobre el diagnóstico y tratamiento de la DMD.

Objetivo Procedimiento/ Instrumento Observaciones

Diagnóstico Además de las características clínicas, existen 
criterios para establecer la certeza del diag-
nóstico (Criterios MD STARnet).13 Estos  em-
plean técnicas de biología molecular como 
PCR múltiple y MLPA para la búsqueda de 
mutaciones.15 Si la mutación no es encontra-
da se requiere una biopsia de músculo para 
realizar inmunotinciones y/o Western blot 
que permitan confirmar el diagnóstico.16

Cambios anormales en el ADN del paciente 
por exceso o por defecto (duplicaciones/de-
leciones) confirman el diagnóstico, así como 
la ausencia de distrofina en músculo por in-
munofluorescencia y/o Western blot. 

Manejo de la 
enfermedad 
(etapa 
ambulatoria) 

Se recomienda la realización de fisioterapia 
y el inicio del tratamiento farmacológico con 
glucocorticoides antes de los siete años para 
preservar la capacidad ambulatoria.3

Existen dosis establecidas para el manejo 
del paciente (prednisona 0.75 mg/kg/día o 
deflazacort 0.9 mg/kg/día), así como escalas 
validadas para establecer el éxito del tra-
tamiento (caminata de seis minutos, North 
Star Ambulatory Assesment, pruebas crono-
metradas, entre otras).

Manejo de la 
Enfermedad 
(Etapa de 
transición) 

Se sugiere continuar la fisioterapia y algunos 
autores mencionan que debe continuarse la 
administración de esteroides para preservar la 
fuerza de los brazos aunque el paciente esté 
dejando de caminar.

En esta etapa se valora la inminente pérdida 
de la deambulación y se implementan me-
didas que eviten deformaciones y permitan 
que el paciente se encuentre en una posi-
ción confortable.

Manejo de la 
Enfermedad 
(Etapa no 
ambulatoria) 

Se sugiere evitar las deformaciones espinales 
y preservar la capacidad pulmonar, prevenir 
infecciones respiratorias y dar apoyo nutri-
cional para evitar la constipación.

Se requiere de rehabilitación pulmonar y 
física, además de inmunizaciones contra 
patógenos que puedan ocasionar enfer-
medades respiratorias, ya que la reducida 
movilidad progresará hasta niveles críticos y 
es necesario tomar medidas preventivas.
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Este documento es elaborado por Medigraphic

para fi nanciar los proyectos de investigación. Hoy en 
día, la asociación Parent Project Muscular Dystrophy 
ha movilizado más de $ 450 millones de dólares en 
investigación sobre distrofi as musculares, incluyendo 
más de $ 192 millones de dólares para investigación 
específi ca sobre DMD; esto comprende la promoción 
en el Congreso de los Estados Unidos para aprobar la 
ley MD-CARE, la cual contempla el establecimiento de 
centros de excelencia en atención, la creación de pro-
gramas de diagnóstico y tratamiento en la Unión Ame-
ricana, así como el impulsor a investigaciones sobre la 
DMD en todo el mundo (http://www.parentprojectmd.
org/site/PageServer?pagename=Advance_funding).

Logros de las organizaciones de padres 
de niños con distrofia muscular 
de Duchenne en México

El activismo materno como motor de cambio y progre-
so en el conocimiento de la DMD surge de la genuina 
necesidad de respuestas ante un problema de salud 
que cambia la vida de las familias. En este sentido, 
México no es la excepción. En 1996, las señoras Luz 
Hernández Madera (Figura 1), Rocío Abundis Ramos 
e Irma Cervantes reunieron en Jalisco a un grupo de 
familias con uno o más miembros afectados por la 
DMD. Ellas decidieron constituirse legal y socialmente 
para buscar soluciones a los trastornos devastadores 
de esta enfermedad.

La Asociación de Distrofi a Muscular de Occidente 
A.C. (ADMO A.C.) tiene como misión elevar el pro-
medio y la calidad de vida de las personas con DMD 
en México, promoviendo su integración a la sociedad. 
Su visión es consolidarse a nivel nacional como el 
elemento de transformación de la realidad de las per-
sonas con DMD, poniendo a su alcance información y 
tecnología de vanguardia en el área médica, educativa 
y de movilidad, así como adecuando el transporte para 
los pacientes a la par que los países más desarrollados 
(http://admo.org.mx/).

En 2010, la ADMO A.C., con fi nanciamiento de 
la Administración del Patrimonio de la Benefi cencia 
Pública (APBP-SSA) realizó el proyecto «Fomento 
a la Transferencia e Innovación Tecnológica para el 
Diagnóstico y Tratamiento de la Distrofi a Muscular 
Duchenne en México», con un monto aproximado de 
$ 127,000.00 pesos m.n., mediante el cual decenas 
de niños mexicanos tuvieron acceso al diagnóstico 
molecular, asesoramiento genético y a ser canaliza-
dos para un mejor manejo de su salud. Asimismo se 
realizaron simposios y conferencias para dar a conocer 
esta enfermedad entre los profesionales de la salud.

Aunque el costo global de la atención a un paciente 
con DMD depende de muchas circunstancias, como 
su edad y los servicios médicos a los que tiene acce-
so, es de esperarse que éste sea elevado, dado que 
implica un diagnóstico molecular, la consulta médica 
de diversas especialidades y el consumo de diversos 
medicamentos (defl azacort, amiodarona y ramipril) de 
por vida, así como la compra de un equipo para soporte 
ventilatorio que puede superar los $ 200,000.00 pesos 
m.n. Por ello, muchas familias mexicanas con escasos 
recursos difícilmente pueden cubrir los requerimientos 
médicos de los niños. De acuerdo con datos de la 
ADMO A.C., las erogaciones anuales por concepto 
de apoyo complementario a las familias alcanzan los 
$ 800,000.00 m.n. En esto se incluyen las consultas 
de asesoramiento genético, las pruebas genéticas, los 
ecocardiogramas, la fi sioterapia, la terapia de reha-
bilitación pulmonar, el apoyo alimentario y las becas 
escolares, entre otros servicios.

Actualmente, gracias al apoyo continuo de la Admi-
nistración del Patrimonio de la Benefi cencia Pública, 
se está llevando a cabo el proyecto «Respuesta al 
tratamiento con glucocorticoides en pacientes con 
Distrofi a Muscular Duchenne del Occidente de Méxi-
co: un estudio piloto», con un monto aproximado de 
$ 230,000.00 pesos m.n. Con él se pretende imple-
mentar un programa de esteroides en el noroccidente 
de México que siga los estándares internacionales 
para el manejo de las personas con DMD3 y, de esta 
manera, aspirar a que los niños mexicanos tengan 
una mejor calidad de vida.

Existen otras asociaciones de distrofi a muscular en 
diferentes estados de la República Mexicana que brin-
dan diferentes servicios a los pacientes con distrofi as 
musculares. De igual manera, estas asociaciones son 
sustentadas por familiares y amigos de personas que 
sufren de estas enfermedades. Estas asociaciones 
se reúnen anualmente para promover actividades de 
benefi cio común. Una de sus iniciativas contempla 
solicitar que se incluya la DMD dentro del sistema 
del Seguro Popular, para que los pacientes con DMD 
puedan recibir el medicamento de manera gratuita, 
ya que ello está indicado en las guías internacionales 
de manejo para esta enfermedad.3 En el cuadro II se 
muestran los datos de otras organizaciones de padres 
en México.

Las madres como eje familiar para enfrentar 
a la distrofia muscular de Duchenne

Tan importante es la labor de las madres que han 
fundado las organizaciones y que actualmente recau-
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dan millones de dólares para investigación como el 
trabajo de las madres que día a día tienen que vencer 
barreras arquitectónicas para que sus hijos puedan 
llevar una mejor calidad de vida, o bien que acuden 
asiduamente al médico para procurar la mejor atención 
posible. Las madres no sólo enfrentan la enfermedad 
de sus hijos sino que, en algunos casos, llegan a pre-
sentar síntomas de la enfermedad. Al ser portadoras 
del defecto genético que causa el padecimiento, en 
algunas ocasiones se desencadena sentimiento de 
culpa y confl ictos intrafamiliares que afectan el desa-
rrollo psicosocial del niño y la estabilidad emocional 
de la madre. Aun así, las madres son el eje en torno 
al cual se van entrelazando los diversos factores que 
afectan directamente la estabilidad familiar. Quizás 
el inherente sentimiento de culpa al recibir el diag-
nóstico de sus hijos y de portadoras representa para 
ellas un reto para cambiar y mejorar las condiciones 
con las que se atiende a estos niños. En esta visión 
compartida por las madres promotoras de la salud y 
la investigación en DMD, cada niño con Duchenne es 
el refl ejo de uno de sus hijos, y por lo tanto cada uno 
merece la mejor atención y la mejor calidad de vida. 
Este auténtico esfuerzo es apoyado por investigadores 
con responsabilidad social, quienes donan su tiempo 
y experiencia para lograr avances signifi cativos en el 
diagnóstico y tratamiento de esta enfermedad.

Cuadro II. Asociaciones civiles que atienden a pacientes con distrofia muscular en México.

Institución/Lugar Principales Servicios Pagina web/contacto

Asociación de Distrofia Muscular 
de Occidente A.C.

(Jalisco)

Diagnóstico molecular, asesoramiento 
genético, actividades recreativas, trans-
porte, educación, apoyo alimentario, 
tratamiento con esteroides y fisioterapia.

http://admo.org.mx/
admomexico@yahoo.com.mx

Sociedad Mexicana para 
la Distrofia Muscular A.C.

(Distrito Federal)

Diagnóstico molecular, transporte, acti-
vidades recreativas, apoyo psicológico y 
nutricional, tratamiento con esteroides y 
fisioterapia.

http://smdm.inr.gob.mx/
distrofiamex@yahoo.com.mx

ENLACE-Distrofia Muscular 
Duchenne A.C.

(Chihuahua)

Diagnóstico molecular, actividades re-
creativas como equinoterapia, educa-
ción, tratamiento con esteroides y fisio-
terapia.

http://www.enlaceac.org/home/
direccion@enlaceac.org

Asociación Leonesa para 
la Distrofia Muscular A.C.

(Guanajuato)

Medicina física y rehabilitación.
Apoyo psicológico a pacientes y familias. 
Asesoría nutricional.
Apoyo con aparatos ortopédicos.
Capacitación, Asesoría médica.

http://aldimac.com.mx/
aldim90@yahoo.com.mx

Figura 1. Mujeres que han fundado organizaciones 
no lucrativas para la lucha en contra de la distrofia 
muscular Duchenne. A) Pat Furlong (PPMD, EUA) con 
sus dos hijos, B) Elizabeth Vroom (UPPMD, Holanda) 
con su hijo, y C) Luz Hernández Madera (ADMO A.C., 
México) y su hijo.

A

B C
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Consideraciones finales

Ante un hecho adverso, como lo es el diagnóstico de 
una enfermedad genética, las madres muestran su 
liderazgo sobreponiéndose al duelo y transformando 
la realidad para ofrecer una mejor atención a los pa-
cientes que sufren este padecimiento.

El activismo materno ha alcanzado un gran impacto 
en las esferas sociales, científi cas e incluso políticas. 
El fi nanciamiento de la investigación enfocada en DMD 
ha entregado frutos valiosos que han revolucionado la 
relación ciencia-sociedad y también ha tenido logros 
en la promoción de leyes y políticas de salud que tie-
nen como objetivo brindar bienestar a los pacientes.
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