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RESUMEN
El propósito de este estudio es presentar una aproximación so-
bre el constructo calidad de vida en el contexto de una enfer-
medad neuromuscular. Para esto se mencionan antecedentes 
de calidad de vida tanto en niños y adultos con estas patologías, 
como en sus cuidadores. Se revisa también los instrumentos 
de medida que son utilizados para evaluar la calidad de vida en 
personas con patologías crónicas, como son las enfermedades 
neuromusculares y los dominios que lo conforman. Por último, 
se plantea la necesidad del desarrollo de más investigaciones 
desde una perspectiva psicológica en las que se aborden no 
solo la dimensión física de la calidad de vida, sino las conse-
cuencias a nivel psicosocial, así como las variables protectoras 
de la misma.
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ABSTRACT
QUALITY OF LIFE IN NEUROMUSCULAR DISEASES. LITERATURE 
REVIEW
This study aims to review quality of life in neuromuscular disea-
ses. With this aim, literature of quality of life both in children and 
adults with these pathologies, as in their caregivers is analyzed. 
Furthermore, a review of the measurement instruments that are 
used to evaluate the quality of life in people with neuromuscu-
lar diseases is presented. All in all, there is a need to develop 
more research from a psychological perspective that addresses, 
not only the physical dimension of quality of life, but also the 
psychosocial variables related to it.
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INTRODUCCIÓN
Los avances de la medicina han permitido prolongar la vida de 
los niños con enfermedades graves, provocando un aumento de 
las llamadas enfermedades crónicas. El aumento epidemiológi-
co de este tipo de patologías, como son las enfermedades neu-
romusculares, ha llevado a la sociedad a plantearse como es la 
calidad de vida de las personas que las padecen. La calidad de 
vida es definida por la Organización Mundial de la Salud (OMS) 

como la “percepción del individuo de su posición en la vida, en 
el contexto de la cultura y sistemas de valores en los que vive; y 
en relación con sus objetivos, expectativas, valores e intereses” 
(Organización Mundial de la Salud, 2002). Se trata de un con-
cepto multifactorial que incluye las dimensiones físicas, psico-
lógicas, sociales y espirituales (Ferrel, 1996). De este concepto 
se desprende el de “Calidad de Vida relacionada con la Salud”. 
El aporte principal de este constructo es la incorporación de 
la percepción del paciente sobre las limitaciones en diferentes 
áreas (bilógica, psicológica y social) que el desarrollo de una 
enfermedad le ha provocado (Schwartzmann, 2003). 
La diferencia entre los conceptos de calidad de vida y calidad de 
vida relacionada con la salud en pediatría estaría entonces en 
la presencia de enfermedad. Por un lado, entendemos la calidad 
de vida infantil como la percepción de bienestar físico, social y 
psicológico del niño/adolescente dentro de un contexto cultural 
especifico y de acuerdo a su desarrollo evolutivo; mientras que 
la calidad de vida relacionada con la salud seria la valoración 
que tiene el niño/adolescente, de acuerdo con su desarrollo evo-
lutivo y contexto cultural, de su funcionamiento físico, social y 
psicológico cuando este ha sido alterado por una enfermedad 
(Quinceno, 2007 citado en Quiceno & Vinaccia, 2013).

Enfermedades neuromusculares
El propósito del siguiente trabajo es realizar una revisión sobre 
el concepto de calidad de vida en un grupo particular de enfer-
medades crónicas como son las enfermedades neuromuscula-
res. Las enfermedades neuromusculares comprenden un grupo 
heterogéneo de enfermedades caracterizadas por la debilidad 
muscular progresiva debido a la degeneración muscular. Estas 
patologías además de ser crónicas, son progresivas y, en su 
mayoría, de etiología genética y de carácter hereditario. Pueden 
reunirse cerca de 150 diagnósticos de enfermedades neuro-
musculares diferentes, y si bien su prevalencia es desconocida 
para la mayoría de estos diagnósticos en Argentina, sabemos a 
partir de datos mundiales, que se trata de Enfermedades Poco 
Frecuentes -EPF- (Kleinsteuber & Castiglio, 2003; Leske, Moz-
zoni, Rentería, & Stadelmann, 2014).
Se considera que el diagnóstico de una enfermedad neuromus-
cular va a afectar no solo a la persona que tiene la enfermedad 
sino también a su familia (Equipo Neuro e-motion, 2015; Amayra 
Caro, López Paz & Lázaro Pérez, 2014). Además del impacto psi-
cológico inicial que acompaña la comunicación de estos diag-
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nósticos, las enfermedades neuromusculares generan pérdida 
de autonomía funcional (Camacho, Esteban & Paradas, 2015). 
Esta pérdida lleva a la necesidad de la figura de un cuidador, 
en su mayoría de las veces un familiar, que lo ayude a cubrir 
las actividades cotidianas, además de que le proporcione apoyo 
y acompañamiento en el proceso de la enfermedad (Venegas 
Busto, 2006).

Calidad de vida en niños con enfermedades neuromusculares
Los antecedentes sobre los niveles de calidad de vida en niños 
con enfermedades neuromusculares parecen indicar que la ca-
lidad de vida de estos niños se ve deteriorada, sobre todo en las 
dimensiones física y psicológica (Bajardini et al., 2011; Bendi-
xen, Senesac, Lott & Vandenborne, 2012; Grootenhuis, De Boone 
& Van der Kooi, 2007; Uzark et al., 2012). De igual forma, estos 
niños parecen limitados en las actividades físicas, provocándo-
les una limitación en las actividades sociales y recreativas, así 
como problemas con la escuela (Bajardini et al., 2011; Bendi-
xen, Senesac, Lott & Vandenborne, 2012).
A pesar de tratarse de una enfermedad degenerativa, la cali-
dad de vida, en las dimensiones psicosociales, de niños con 
enfermedades neuromusculares no parecería estar relacionada 
con la edad de la persona. Los adolescentes parecerían reportar 
mejores niveles de calidad de vida que los niños (Simon, Re-
sende, Simon, Zanoteli & Reed, 2011; Bendixen, Senesac, Lott 
& Vandenborne, 2012; Uzark et al., 2012). De igual forma, se 
observan mejores niveles de adaptación psicológica en niños 
mayores que lo reportado por niños pequeños. No obstante, el 
fenómeno contrario se observa con las relaciones sociales, los 
niños menores reportan mejores niveles que los adolescentes 
(Amayra Caro, López Paz & Lázaro Pérez, 2014).
Dentro de los factores que se han investigado como asociados 
a la disminución en la calidad de vida en niños y adolescentes 
con enfermedades neuromusculares uno de los más estudiados 
ha sido el dolor físico (López & Miro, 2013). En el desarrollo 
de la enfermedad parecería ser que al principio los niños no 
perciben sus alteraciones. Recién con la aparición de los pri-
meros síntomas innegables se hace más evidente para ellos la 
dependencia de sus padres y la ruptura de los contactos so-
ciales, principalmente escolares. Por último, con la perdida de 
movimientos aparecen en los niños los miedos a la parálisis y 
la muerte (Amayra Caro, López Paz & Lázaro Pérez, 2014). A su 
vez, estos niños parecerían presentar síntomas de desvalori-
zación, depresión y ansiedad. Se ha encontrado una relación 
significativa entre la presencia de depresión en estos niños y 
sus madres (Amayra Caro, López Paz & Lázaro Pérez, 2014).
Calidad de vida en adultos con enfermedades neuromusculares
En cuanto a la calidad de vida de los adultos con enfermedades 
neuromusculares, existe evidencia a favor y en contra de la ca-
lidad de vida de los mismos. Distintos estudios han encontrado 
que los pacientes con estas patologías perciben una alta calidad 
de vida a pesar de su enfermedad, y la dependencia y problemas 

con la planificación educativa, laboral y las relaciones afectivas 
que esta causa (Kohler et al., 2005; Rahbek et al., 2005). Los 
niveles elevados en la percepción de la calidad de vida parece-
rían estar relacionados con el apoyo social, el perfil psicológico 
de los adultos, las atribuciones que la persona hace sobre la 
enfermedad, las estrategias de afrontamiento y las aspiraciones 
espirituales (Chiò et al., 2004, Stromberg & Weiss, 2006; Walsh, 
Bremer, Felgoise & Simmons, 2003; Cardoso, Ramos, Vaz, Ro-
dríguez & Fernández, 2012; Helgeson, 2003; Miró et al, 2009).
Por otro lado, otros autores plantean que la calidad de vida de 
los adultos con enfermedades musculares es baja y se ve afec-
tada por múltiples factores. Al igual que en los niños, el dolor 
físico y la fatiga parecen afectar de manera negativa la calidad 
de vida de los pacientes adultos con distrofias musculares (Gra-
ham, Rose, Grunfeld, Kyle & Weinman, 2011; Amayra Caro, López 
Paz & Lázaro Pérez, 2014; Meola et al., 2003; Jensen, Hoffman, 
Stoelb, Abresch, Carter & McDonald, 2008). Otras de las variables 
relacionadas a la baja percepción de la propia calidad de vida 
en estos pacientes han sido las consecuencias negativas de la 
enfermedad en las áreas de ocupación y relaciones sociales y 
amorosas (Boström & Ahlström, 2005; Meola et al., 2003).
Por otro lado, el nivel de discapacidad física y respiratoria que 
provoca la enfermedad no parecería relacionarse con la calidad 
de vida de estos adultos (Amayra Caro, López Paz & Lázaro Pé-
rez, 2014; Ganzini, Johnston & Hoffman, 1999). A pesar de esto, 
la discapacidad respiratoria y la necesidad de ventilación asis-
tida si aumentan el sentimiento de dependencia y la percepción 
de la limitación física (Young, Marshall & Anderson, 1994; Padua 
et al., 2009).

Estudios en cuidadores
Un aspecto fundamental a tener en cuenta al estudiar las en-
fermedades neuromusculares es el impacto de las patologías 
en la familia y los cuidadores, ya que a partir del diagnóstico se 
van a despertar una serie de cambios en la familia. El impacto 
de la cronicidad de estas enfermedades se evidencia también la 
calidad de vida de sus cuidadores, la cual se ve afectada sobre 
todo en las dimensiones psicosociales (Ortiz, Herrera & Gonzá-
lez, 2013; Landfeldt et al., 2016; Kenneson & Bobo, 2010; Boyer 
et al., 2006). En ocasiones, estos padres reportan niveles de ca-
lidad de vida incluso más bajas que las reportadas para sus hi-
jos (Kaub-Wittemer, von Steinbüchel, Wasner, Laier-Groeneveld 
& Borasio, 2003).
La percepción de una baja calidad de vida parecería estar re-
lacionada principalmente con la sobrecarga experimentada por 
los padres de niños con enfermedades neuromusculares (Peay 
et al., 2016; Moura et al. 2015; Boyer et al., 2006; Landfeldt 
et al., 2016; Kaub-Wittemer, von Steinbüchel, Wasner, Laier-
Groeneveld & Borasio, 2003). A pesar de la sobrecarga que indi-
can, muchos padres suelen valorar el cuidado de sus hijos como 
gratificante (Pangalila et al., 2012). Otra de las variables, rela-
cionada a la sobrecarga, que parecerían afectar la percepción 
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de la calidad de vida de los cuidadores es el nivel de funcionali-
dad que presentan los niños con enfermedades neuromuscula-
res (Yilmaz, Yildirim, Öksüz, Atay & Turan, 2010). De igual forma, 
la presencia de síntomas neurocomportamentales en los niños 
parecería relacionarse con la sobrecarga de los cuidadores, así 
como provocar un impacto negativo en el estado psicosocial de 
los mismos (Chiò et al., 2010).
Asimismo, las madres de estos niños reportan altos niveles de 
estrés (Nereo, Fee & Hinton, 2003). El estrés en estos cuidado-
res parecería estar relacionado con bajos niveles de apoyo so-
cial, baja capacidad de resiliencia, bajos ingresos económicos, 
y las dificultades sociales de sus hijos (Kenneson & Bobo, 2010; 
Nereo, Fee & Hinton, 2003). Uno de las periodos que causa más 
estrés en los padres es la transición de los niños con enferme-
dades neuromusculares a la adultez, ya que el rol de cuidador 
debe adaptarse a las necesidades e independencia ganada de 
sus hijos (Yamaguchi & Suzuki, 2015). En los pacientes adul-
tos, el rol de cuidador es adoptado en ocasiones por la pare-
ja, quienes suelen reportar síntomas depresivos y altos niveles 
de sobrecarga (Amayra Caro, López Paz & Lázaro Pérez, 2014; 
Gauthier, 2007).
Para hacerle frente al estrés y la sobrecarga, los cuidadores tien-
den a recurrir al apoyo social, la religión y la descarga de emo-
ciones (Thomas, Rajaram & Nalini, 2014). Por esta razón, son una 
población que podría verse beneficiada de intervenciones psico-
sociales dedicadas a la compresión y actitud ante la enfermedad, 
asi como el entrenamiento en estrategias de afrontamiento.

Instrumentos para la medición de calidad de vida en 
enfermedades neuromusculares 
Existen diferentes instrumentos que se utilizan para estudiar la 
calidad de vida e impacto en la familia en este tipo de patologías 
neuromusculares. Algunos de ellos son específicos para enfer-
medades neuromusculares, otros están orientados a las enfer-
medades crónicas en general o a población normal. El uso de 
tests genéricos tiene la ventaja de permitir la comparación con 
poblaciones con otras enfermedades crónicas y la comparación 
con la normal, mientras que el uso de tests específicos de en-
fermedades neuromusculares permite la evaluación de aspec-
tos específicos de estas enfermedades como de su tratamiento 
(Amayra Caro, López Paz & Lázaro Pérez, 2014).
Los tests más utilizados en población adulta con enfermedad 
neuromuscular y que han demostrado ser válidos son el Cues-
tionario de Salud SF 36, Sickness Impact Profile, el Cuestionario 
individualizado sobre la calidad de vida muscular, el Neuromus-
cular Sympton and Disability Funtional Score y el Assessment of 
Problem-focused Coping. Para la evaluación en niños con enfer-
medades neuromusculares parecen destacarse: Autoquestion-
naire Qualité de vie-Enfant-Imagé, Kidscreen, y Pediatric Quality 
of Life Inventory (Amayra Caro, López Paz & Lázaro Pérez, 2014).
Una escala muy recomendada para trabajar con pacientes adul-
tos es el Cuestionario individualizado sobre la calidad de vida 

neuromuscular INQoL, ya que incluye 3 grandes dominios (sín-
tomas musculares, dominios de vida y terapia) y 11 subescalas 
que abarcan variables relacionadas a las consecuencias de la 
enfermedad como son la independencia, imagen corporal, efec-
tos del tratamiento, entre otras. (Vincent, Carr, Walburn, Scott & 
Rose, 2007).
En el caso del estudio con niños, el instrumento Pediatric Quality 
of Life Inventory (PedsQL) es utilizado para medir la calidad de 
vida relacionada con la salud en niños y adolescentes sanos y 
con enfermedades crónicas y agudas. La escala general de cali-
dad de vida abarca cuatro dimensiones: física, emocional, social 
y escolar. Además de esta escala general, cuenta con diferentes 
módulos que abarcan enfermedades concretas, como es el mó-
dulo de enfermedades neuromusculares, y un módulo que mide 
impacto familiar de la enfermedad. Otra de las ventajas de este 
instrumento es que puede ser contestado tanto por los padres 
como por el propio niño (Varni & Limbers, 2009; Amayra Caro, 
López Paz & Lázaro Pérez, 2014)
El uso de instrumentos de calidad de vida en la población con 
enfermedades neuromusculares no solo en el ámbito de inves-
tigación sino en el ámbito clínico permite identificar los efectos 
que cierto tratamiento está teniendo sobre el paciente, facilita 
la aparición de problemas encubiertos por el paciente, y ayuda 
a planificar intervenciones psicosociales y terapéuticas adecua-
das (Amayra Caro, López Paz & Lázaro Pérez, 2014).

CONCLUSIÓN 
El propósito de este trabajo fue abordar la problemática de la 
calidad de vida en personas que tienen una enfermedad neu-
romuscular. Para ello se realizó una búsqueda exhaustiva de 
artículos en revistas científicas indexadas.
Una de las primeras conclusiones que arroja este trabajo es que 
la mayor cantidad de publicaciones provienen de Europa y Esta-
dos Unidos, y están en idioma inglés. Esto se relaciona directa-
mente con la escasez de estudios en la región.
Otra conclusión importante es que en la percepción de la cali-
dad de vida de niños, adolescentes y adultos con enfermedades 
neuromusculares intervienen no solo factores físicos relaciona-
dos a la enfermedad, sino también factores psicológicos, espi-
rituales y sociales.
Por ello, para poder desarrollar medidas que mejoren la calidad 
de vida de estas familias es necesario intervenir en los factores 
psicosociales, a través de programas psico-educativos.
Siendo que la información en nuestra región es muy escasa, se 
considera relevante y necesario investigar esta problemática. Se 
está iniciando una investigación doctoral que tiene por objetivo 
determinar la relación que existe entre el funcionamiento fami-
liar, la adaptación psicológica y el apoyo social percibido por 
los padres, y la calidad de vida del niño con enfermedad neuro-
muscular. Esta investigación será desarrollada en el Centro de 
Investigaciones en Psicología y Psicopedagogía, en el marco de 
una Beca Doctoral de CONICET.
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