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¢/ Qué significa ser mujer portadora
de Duchenne?

Este folleto es para mujeres que saben que son portadoras de distrofia
muscular de Duchenne o Becker, ya sea por sus antecedentes familiares

0 porque se han sometido a pruebas genéticas que confirman que son
portadoras. La distrofia muscular de Duchenne es una enfermedad muscular
conocida como distrofinopatia.

Las distrofinopatias pueden variar de leves a graves. Una distrofinopatia ocurre
cuando la proteina distrofina (que se encuentra en las células musculares del
cuerpo) tiene una estructura o funcion alterada, o estd completamente ausente
de las células musculares del cuerpo. La distrofia muscular de Becker también
es una distrofinopatia con muchas similitudes con la de Duchenne, pero por

lo general los sintomas se desarrollan mas despacio.

Tanto las distrofia muscular de Duchenne como la de Becker son condiciones
genéticas que provocan pérdida progresiva de la funcién muscular y debilidad
progresiva. Si bien este folleto es para los portadores de ambos Duchenne y
Becker, para simplificar usaremos solo el término Duchenne.

Todo sl méseuls Genética Basica
A Para comprender lo que significa
ser portadora, es Util repasar un
Fibire muscular

— B poco de los principios de la genética.
Los genes son las instrucciones que
nuestro cuerpo usa para producir
todas las sustancias (generalmente
proteinas) que nuestro cuerpo

necesita para funcionar. Los

genes estan hechos de sustancias
quimicas que llamamos ADN, que a
menudo abreviamos como las letras
A, C, TyG. El geninvolucrado en
Duchenne se llama gen DMD.
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El gen DMD proporciona las instrucciones para producir la proteina
distrofina. La distrofina desempefia un papel importante en el tejido
muscular, actuando como un “amortiguador” que permite que los musculos

se contraigan y relajen sin dafarse. Cuando una persona no produce suficiente
distrofina, los musculos no funcionan ni se reparan correctamente. La falta de
produccion de distrofina en Duchenne es causada por un cambio o error en las
sustancias quimicas que componen el gen DMD, y se le denomina mutacién o
variante patégena.

Los genes estan en los
Cromosomas

cromosomas, los cuales
se heredan de nuestros
|| || Il padres. Por lo general,
los seres cromosomas,
1 2 3 4 5

uno de cada par de
cromosomas proviene
del 6vulo de la madre y el
6 7 8 9 10 11 12 otro cromosoma del par
li l‘ Ii " " 'l proviene del esperma del
padre. Los primeros 22
13 14 15 16 17 18
pares de cromosomas son

" ': T 1] Il T I' exactamente iguales en
XX XY

hombres y mujeres, y el
19 20 21 22 .

par 23 determina el sexo.
La mayoria de las mujeres tienen dos cromosomas X, mientras que la mayoria
de los hombres tienen un cromosoma Xy uno Y. Las mujeres obtienen una X
de su madre y una X de su padre. Los hombres obtienen una X de su madre y
una Y de su padre. El cromosoma X es mucho mas grande que el cromosoma Y
y contiene muchos genes que no se encuentran en el cromosoma Y.

El gen DMD se encuentra en el cromosoma X, lo que hace que Duchenne sea
una condicion genética ligada al cromosoma X. Por consiguiente, las mujeres
tienen dos copias del gen DMD, mientras que los hombres solo tienen una. Las
mujeres que tienen una copia funcional del gen DMD y una copia del gen con la
variante patdgena se denominan portadoras.
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¢ Como se produjo esto?

Al ser un trastorno genético, Duchenne puede transmitirse de padres a
hijos. Muchas mujeres que portan una variante patdgena de la DMD no
saben gue son portadoras hasta después de tener un hijo con Duchenne.
Aproximadamente el 70% de los nifios con Duchenne heredaron la variante
patdgena de su madre, que es la portadora. Algunos portadores tienen
antecedentes familiares de Duchenne y saben que hay otros miembros

de la familia que también son portadores. Incluso en situaciones donde

no se tiene antecedentes familiares de Duchenne, es posible que otros
miembros de la familia sean sean portadores—y que de casualidad, no haya
habido ningun nifio que con Duchenne.

También es posible que usted sea la primera persona de su familia en ser
portadora de Duchenne. El gen de Duchenne es muy grande, lo cudl aumenta
la posibilidad de producir una nueva variante patdgena durante la formacion
de 6vulos o espermatozoides. Esta es la razdn por la que aproximadamente
el 30% de los nifios con Duchenne tienen una nueva variante patégena

(de novo) que se produjo en el dvulo y no fue heredada de la madre. Si usted
es la primera persona de su familia en ser portadora, esto significa que usted
tiene una variante patégena de novo—es decir, que el évulo o espermatozoide
que lo produjo tenian una variante patdgena en el gen DMD que ninguno de
sus padres portaba.

También es posible que una variante patégena en el gen DMD se produzca
durante etapas tempranas del desarrollo fetal de la mujer. En este caso, la
mujer puede tener algunas células en su cuerpo con la variante patdgena
DMD y algunas células que no tienen la variante, lo que se denomina
mosaicismo somdtico (somatico significa “cuerpo”, mosaico significa
“més de un tipo de célula”).

Las variantes patogénicas de novo ocurren durante la copia de nuestros
genes y no son causadas por algo que la mujer haya hecho o dejado de
hacer durante el embarazo. Tampoco hay forma de prevenir estas variantes
patogenas de novo.
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. Como afecta esto al resto de mi familia?

¢Cual es el riesgo para mis hijos o futuros hijos?

Ser portadora significa que todos sus hijos bioldgicos tienen un 50% de
posibilidades de heredar la variante patogena DMD. Cuando una mujer tiene
hijos, transmite la mitad de sus cromosomas a través de su évulo. En el caso
de una mujer portadora de Duchenne, transmitira ya sea el cromosoma X con
el gen DMD que funciona correctamente, O el cromosoma X con el gen que
tiene la variante patogena.

Cualquier nifio que herede el gen DMD con la variante patégena
tendrd Duchenne, ya que su Unica copia del gen DMD tiene la variante.
La forma en que el nifio se ve afectado puede variar. Si no tiene
antecedentes familiares de Duchenne o Becker, es importante hablar
con un asesor genético con experiencia en Duchenne sobre lo que se
puede predecir de su variante genética.

Cualquier nifa que herede la variante genética, sera portadora, ya que
también heredara una copia funcional del gen DMD de su padre.

Si un bebé es nifo o nifia depende del cromosoma sexual (X 0 Y) que el bebé
recibe del padre a través de su esperma.

Herencia Recesiva Ligada al Cromosoma X
XY ﬁ X X
I [ I
Padre no afectado Madre portadora

%

X X X X XY
Hijo no afectado Hija no afectada Hija portadora Hijo afectado
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Me preocupa tener un hijo con Duchenne. ;Qué puedo hacer?

La decisidn de tener hijos es personal y complicada. Para muchas mujeres,
saber que se es portadora puede complicar ain mas esta decision. Si le
preocupa el riesgo de tener un hijo con Duchenne o una hija que sea portadora,
usted y su pareja deben reunirse con un asesor genético o un médico con
experiencia en Duchenne para conversar sobre sus opciones con mas detalle.

Algunas mujeres quedan embarazadas y deciden no hacerse ninguna prueba
durante el embarazo. Los bebés pueden someterse a pruebas después del
nacimiento o cuando surja cualquier inquietud.

Pruebas Prenatales

Algunas mujeres quedan
embarazadas y optan por hacerse
las pruebas prenatales. Esto puede
comenzar con una deteccion

de ADN fetal libre de células
(cffDNa por sus siglas en inglés),
que es una técnica no invasiva

que determina el sexo (y otra
informacion cromosomica) de R
un feto mediante la deteccidn de L — s
pequefos fragmentos del ADN
del bebé en la sangre de la madre. Si se descubre que el bebé es un nifio, se
pueden realizar pruebas de diagnostico del embarazo ya sea mediante andlisis de
vellosidades coriénicas (CVS en inglés) o amniocentesis (amnio).

LLa CVS generalmente se realiza entre las semanas 10-12 del
embarazo e implica la extraccion de una pequefia parte de la placenta.
Debido a que el bebé y la placenta se desarrollan a partir del mismo
embrion, la placenta tiene la misma estructura genética que el bebé.

La amniocentesis generalmente se realiza después de la semana
15 de embarazo y consiste en recolectar una pequena cantidad de
liquido amniotico que rodea al bebé. El liquido contiene células que el
bebé ha eliminado que se pueden analizar.
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Tanto la amniocentesis como la CVS se consideran procedimientos
invasivos y tienen un pequefo riesgo de complicaciones que podrian
provocar un aborto espontaneo. El riesgo exacto depende de la
experiencia del médico. Los resultados de esta prueba suelen tardar
unas cuatro semanas.

Hasta el momento, no existe un tratamiento prenatal para Duchenne. Las

pruebas prenatales se utilizan a menudo para prepararse para tener un nifio
afectado o para tomar decisiones sobre la interrupcion del embarazo. Antes
de someterse a las pruebas prenatales, es importante considerar que hacer

en el caso de recibir la noticia.

Diagnéstico genético previo

Algunas parejas sienten que es
importante tener un hijo bioldgico
que no tenga la condicidn,

pero no quieren considerar la
interrupcion del embarazo. Estas
parejas a menudo eligen las
pruebas genéticas previas al
implante (PGT-M por sus siglas
eninglés). Con esta técnica, la
pareja se somete a una fecundacion in vitro (FIV). Los 6vulos se recolectan

de la mujer, mientras que los espermatozoides se recolectan del hombre

y la fertilizacion ocurre en el laboratorio. EL embrion se hace crecer hasta
llegar a cierto nimero de células y luego se extrae una pequefa cantidad de
células para realizar las pruebas genéticas. Solo los embriones que no tienen
la variante se implantan en la mujer, lo cual lo que reduce la probabilidad de
que el bebé tenga la enfermedad. Esta técnica es mas cara debido al proceso
de FIV. Ademas, no todas las parejas tienen un embarazo como resultado de
esta técnica.

Algunas parejas optan por usar FIV, pero usan una donante de dvulos que
saben que no es portadora (las donantes de évulos pueden ser evaluadas) o
eligen la adopcidn de embriones (embriones de otra pareja que no se usaron).
Algunas parejas eligen adoptar. No existe una decisién correcta, y cada familia
puede decidir lo que considera adecuado para ella.
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Pruebas después del nacimiento

Si las pruebas no se realizaron durante el embarazo, las pruebas genéticas o
pruebas de creatina quinasa (CK) se pueden realizar después del nacimiento.
Los bebés varones pueden hacerse la prueba después del parto o cuando
surja cualquier inquietud. Algunos estados estén considerando agregar (o es
posible que ya lo hayan hecho) una prueba de deteccidn neonatal opcional
para Duchenne.

¢Qué hay de los riesgos para los demas miembros de mi familia?
¢Mimadre? ;Mi hermana? ¢ Mi hija?

Cuando se identifica que una persona en una familia tiene Duchenne o

es portadora de Duchenne, entonces sabemos que otros miembros de la
familia podrian ser afectados. El riesgo exacto depende de sus antecedentes
familiares; un asesor genético puede ayudarlo a determinar los riesgos
especificos para los miembros de su familia. En algunas familias, se puede
rastrear la variante durante muchas generaciones. En otras puede ser méas
complicado, especialmente en aquellas familias con Becker con un rango
amplio de gravedad, incluyendo hombres con sintomas muy leves.

Hijas

Como comentamos anteriormente, dado a que usted es portadora, su hija
tiene un 50% de posibilidades de ser portadora. La edad a la que realiza la
prueba para averiguarlo es una eleccién muy personal. Algunas familias
esperan hasta que su hija llega a la edad adulta pueda dar su consentimiento
legal y tomar la decision de hacerse la prueba por si misma. Otras familias
optan por gque su hija sea examinada a una edad mas temprana.

Puede que las pruebas genéticas para determinar si una nifa sin sintomas es
portadora no cambien la manera en que sus médicos las atienden, por lo que
algunos médicos prefieren esperar hasta que la nifia sea mayor. Esto podria
cambiar en el futuro si aparece mas informacién sobre los riesgos de salud
de los portadores. Si una nifa tiene sintomas de Duchenne, como debilidad
muscular, dificultades con la coordinacion o problemas de aprendizaje, se
recomiendan pruebas genéticas para poder hacer un diagndstico preciso.
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Madres, hermanas y otros miembros de la familia

Puesto que usted es portadora, su madre también puede ser portadora. Si se
confirma que su madre es portadora de Duchenne, sus hermanas también
tienen un 50% de posibilidades de serlo. Si se desconoce el estado de su madre,
0 si se sometid a pruebas genéticas que muestran que no es portadora de la
variante patégena, el riesgo para sus hermanas podria ser menor.

Dependiendo de su historial familiar, los miembros de la familia extendida,
como las tias maternas y las primas, también pueden estar en riesgo. Le
recomendamos que se asegure de que los miembros de la familia conozcan
los antecedentes familiares y la disponibilidad de pruebas genéticas. Las
pruebas genéticas para otros miembros de la familia suelen ser especificas
a la variante que tiene usted, por lo que es importante compartir la variante
especifica. Existen muchos tipos de variantes en el gen DMD, y es importante
que los miembros de la familia se sometan a pruebas para detectar la
correcta. Si no esta seguro a quién debe informar o de cdmo iniciar la
conversacion, un asesor genético puede ayudarlo revisando su historial
familiar, discutiendo los riesgos exactos para los miembros de la familia y
brindando recursos para compartir con los miembros de la familia.

Parientes masculinos

Si usted es portadora de Becker o una variante poco comun o dudoso, es
posible que tenga parientes masculinos con Becker que estén levemente
afectados y alin no hayan sido diagnosticados. Cualquier miembro de la
familia que tenga sintomas de distrofia muscular debe ser evaluado por un
especialista neuromuscular. Con variantes raros o dudosas, puede ser util
realizar pruebas a otros parientes varones, incluso si no presentan sintomas.

. Como puede afectar mi salud
ser portadora?

La mayoria de las mujeres que son portadoras de la enfermedad de Duchenne
no presentan sintomas externos, pero hay que tener en cuenta otros riesgos
para la salud.
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(JCC'JmO puedO monitorear Corazoén normal Miocardiopatia dilatada
y cuidar mi corazon?

Las mujeres portadoras tienen
mayores probabilidades de
desarrollar cambios en la
funcién cardiaca llamados
miocardiopatia. Los estudios
varian dependiendo de

la edad en que se realiza

Ventriculo Tabique Ventriculo Ventriculo  Musculo cardiaco

la prueba, el método derecho interventricular  izquierdo  agrandado debilitado
utilizado, y qué resultados

se consideran anormales.

Algunos estudios estiman que entre el 10 y el 50% de las mujeres portadoras
tienen miocardiopatia, en su mayoria una miocardiopatia dilatada. Estos
cambios suelen ser leves o asintomaéticos y es posible que nunca requieran
tratamiento. En casos menos frecuentes, la enfermedad cardiaca puede ser
mas grave y presentar una disfuncion mas significativa del musculo cardiaco.
Debido a que existen intervenciones que pueden evitar que la enfermedad
cardiaca empeore si se detecta temprano, se recomienda la deteccién
cardiaca para todas las mujeres portadoras.

Como minimo, debe someterse a una evaluacién con un cardidlogo que incluya
una ecografia cardiaca (ecocardiograma) y un analisis del ritmo cardiaco
(ECG siglas en inglés), empezando a finales de su adolescencia o principios
de su edad adulta. Debido a que la enfermedad cardiaca puede progresar

con el tiempo, es importante hablar con su médico sobre la frecuencia con

la que debe chequear su corazdn. Para las mujeres con imagenes cardiacas
normales, es recomendable hacerlo cada 3-5 afos. La monitorizacion
cardiaca es especialmente importante durante el embarazo, y se recomienda
realizar pruebas de deteccion cardiaca antes de planificar un embarazo.

¢ Cémo obtengo una resonancia magnética cardiaca?

Algunos datos sugieren que la mejor prueba para mujeres portadoras es una
resonancia magnética con LGE (realce tardio con gadolinio) realizada en una
clinica con experiencia con miocardiopatia. Esta técnica permite que el médico
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identifiqgue mejor las cicatrices o la fibrosis en el corazon. Los expertos sugieren
comenzar esta prueba alrededor de los 30 afos.

Para obtener una resonancia magnética cardiaca, primero debe consultar a
un cardidlogo. Si es posible, se recomienda un cardiélogo con experiencia con
miocardiopatia en la distrofia muscular. La resonancia magnética cardiaca
es mas costosa que un ecocardiograma y puede requerir una autorizacion
adicional del seguro.

¢ Qué hay de los medicamentos para el corazon?

Si le diagnostican una miocardiopatia, es posible que le receten medicamentos.
Algunos ejemplos de posibles medicamentos son:

Medicamentos para la presién arterial Estos son medicamentos
que terminan en “-pril” (lisinopril, captopril, enalapril, etc.) o “-tan”
(losartan, valsartan), y se usan principalmente para disminuir la
presion. Estos agentes acttan para hacer que las arterias (vasos
sanguineos que salen del corazdn y abastecen al resto de su cuerpo)
del corazén se abran mas. Esto permite que el corazén bombee sangre
por todo el cuerpo con menos presion. Hay estudios adicionales en
nifos con Duchenne que sugieren efectos directos positivos en el
musculo del corazdn cuando se observa fibrosis.

Betabloqueantes Estos son medicamentos que ayudan a reducir la
presion arterial al bloguear la accion de la aldosterona. La aldosterona
aumenta la reabsorcién de sodio y agua, lo que aumenta el volumen
de sangre que tiene que bombear el corazén. Cuanta mas sangre tiene
que bombear el corazén, méas presién necesita.

Anti Mineralocorticoides (espironolactona, aldactone, eplerenona)
Estos son medicamentos que ayudan a reducir la presion arterial

al bloquear la accion de la aldosterona. La aldosterona aumenta la
reabsorcion de sodio y agua, lo que aumenta el volumen de sangre que
tiene gue bombear el corazdén. Cuanta mas sangre tiene que bombear
el corazon, més presion necesita.

Diuréticos Ayudan al cuerpo a eliminar el exceso de agua en
pacientes con disfuncidn cardiaca sintomatica, de modo que haya
menos volumen de sangre para que el corazén bombee.

EndDuchenne.org



¢Mis sintomas musculares, como debilidad, desequilibrio y fatiga,
estan relacionados con ser portador?

Posiblemente. La dehilidad muscular y la fatiga son sintomas comunes que
pueden ser causados por varios problemas de salud.

Estudios demuestran que entre el 10y el 20% de las mujeres que tienen el gen
DMD con variante patégena tendran sintomas del musculo esquelético. En el
pasado, a estas nifias y mujeres se les llamaba portadoras manifestantes. Hoy
en dia, algunos expertos sugieren usar el término mujer con distrofinopatia.
Los sintomas pueden variar, desde muy leves hasta tan graves como los de un
hombre con distrofia muscular.

Un sintoma comun es la
debilidad muscular, que

puede ser asimétrica, lo

cual significa que un lado

del cuerpo puede verse mas
afectado que el otro. Otros
sintomas comunes incluyen
fatiga, problemas de equilibrio,
caidas, dolores musculares

y calambres. La mayoria de
las mujeres que padecen de
estos sintomas, los padecen
levemente. Sin embargo, un
pequeno porcentaje de nifas y mujeres presentan sintomas mucho mas graves.
Algunas mujeres experimentan un empeoramiento de los sintomas a medida que
envejecen o después de una enfermedad.

Una pequefa parte de las mujeres con distrofinopatia tiene todos los sintomas
clasicos de Duchenne, que incluyen agrandamiento de los musculos de la
pantorrilla, falta de coordinacion, debilidad muscular significativa, dificultad
para levantarse del piso o subir escaleras y problemas de aprendizaje.

Debido a que los sintomas de fatiga, dolor muscular y debilidad muscular son
comunes y se pueden observar en muchas condiciones médicas, incluyendo
durante el envejecimiento, las mujeres que tienen estos sintomas a veces
reciben un diagndstico errdneo. Un pequefo nimero de mujeres son las
primeras en tener distrofinopatia en su familia. Cuando no hay familiares
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con Duchenne o Becker, es incluso menos probable que los médicos Lo
diagnostiquen correctamente. Algunas mujeres con distrofinopatia informan
haber sido diagnosticadas erréneamente con fibromialgia o distrofia muscular

del anillo 6seo (LGMD o cinturas).

50-50

Inactivacion de X

Inactivacion de X
sesgada

¢Por qué varia tanto?

Una parte de las variaciones

f oD — ¥ X ¥ ”” X oM . proviene de la inactivacién
oo ¥ X Xy ¥ X X X .. [del cromosoma] X. Durante
om0 —» @ J X = B el desarrollo fetal, las células

variante

v

La mitad de las células
musculares producen
distrofina funcional

variante

La mayoria de las células
musculares no producen
distrofina functional

de una mujer pasan por un
proceso llamado inactivacion
de X. En ese proceso, parte

de una copia del cromosoma
X es desactivado en cada
célula. Esto suele ser un
proceso aleatorio. Sin
embargo, en algunas mujeres,
un cromosoma X puede

ser desactivado con mas
frecuencia que el otro, a lo que se le denomina inactivacion sesgada de X. Si
esta inactivacion sesgada de X resulta en el cromosoma X con el gen funcional
DMD estando desactivado, esa mujer producird menos distrofina de lo normal.

7

Musculo tipicamente
sano y funcional

Puede resultar en un misculo
que no es saludable o funcional

Sabemos que, en algunos casos, las mujeres con distrofinopatia tienen una
inactivacion sesgada de X de modo que su X con el gen functial DMD se
desactiva en mas células. Esto puede ser debido a razones desconocidas o
debido a que uno de sus cromosomas X tiene una diferencia cromosémica
estructural que da como resultado un sesgo. Se pueden realizar estudios

de inactivacion de X en la sangre para ver si hay sesgo, pero debido a que la
inactivacion de X puede variar en diferentes lugares del cuerpo y de un musculo
a otro, la prueba de inactivacion de X en sangre a menudo no es muy Util.

En otras mujeres y nifas, la inactivacién sesgada de X no explica sus sintomas.
En estos casos, se cree que los sintomas se deben a los genes modificadores
combinados con el gen DMD con variante patdgena. Los genes modificadores
son genes que producen otras proteinas que trabajan con la distrofina, por
ejemplo, otras proteinas musculares o proteinas implicadas en la inflamacion.
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Todos tenemos variaciones dentro de los genes que tienen efectos menores
sobre las proteinas producidas. Algunas de estas variaciones, combinadas con
el gen DMD con variante patdgena, pueden causar sintomas mas graves en
algunas nifias y mujeres. Ademas, hay una pequefa cantidad de mujeres con
distrofinopatia que tienen un segundo DMD con variante patdgena o también
una variante patdgena en otro gen de distrofia muscular.

¢Qué tengo que hacer?

Si tiene los sintomas fisicos mencionados anteriormente, el primer paso es
hablar con su médico general. Se recomienda que se le remita un especialista
neuromuscular familiarizado con Duchenne. Segun los hallazgos, su
neurdlogo le puede recomendar fisioterapia.

Todas las personas deben hacer todo lo posible para llevar un estilo de vida
saludable y equilibrado, que incluya una dieta rica en frutas y verduras,
ejercicio regular, un peso saludable, no fumar y consumo de alcohol en
moderacion. La mayoria de las mujeres portadoras no presentan sintomas,
pero aun asi es importante cuidar generalmente de su salud. Si usted es una
mujer con distrofinopatia, debe hablar con su médico sobre qué ejercicios
son Utiles y si se recomienda algun tipo de limitaciones. Es importante
comprender gue no todos los médicos estan de acuerdo sobre qué tipo

de ejercicio es favorable. Si tiene una enfermedad cardiaca, es de mayor
importancia evitar otros factores de riesgo como fumar. Mantener un peso
saludable también puede ayudar a reducir el cansancio y permitir que lleve
a cabo mas actividad.

Para algunas nifias y mujeres, el médico podria recomendar mas pruebas aparte
de las pruebas genéticas de DMD estandar. Esto se hace mas cominmente

en nifas con sintomas mas graves o inusuales. Los niveles de CK (creatina
quinasa) se pueden usar para buscar dafio muscular. En algunos casos

de sintomas inusuales 0 ambiguos, un médico podria recomendar pruebas
genéticas para detectar otros genes de distrofia muscular. Ocasionalmente,
puede también recomendarse una biopsia muscular para evaluar de mejor
manera las fibras musculares y la cantidad de distrofina presente.

Antes de realizar cualquier prueba adicional, es importante discutir con su
meédico los beneficios, limitaciones, riesgos, los posibles resultados y cémo
estos podrian afectar su atencién médica.

Portadoras de Duchenne; Respuestas a sus preguntas
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Saber que soy portadora me provoca
muchas emociones. ;Eso es normal?

Si. Saber que es portadora puede provocarle muchas emociones fuertes. Es
comun que las mujeres se sientan tristes, enojadas, preocupadas o culpables
después de enterarse de que son portadoras. Estos sentimientos son muy
normales y pueden cambiar de un dia a otro y de un afio a otro.

La culpa es una de las emociones mas comunes que muchas madres dicen
sentir después de descubrir que son portadoras. Es importante recordar
que nadie puede controlar los genes que heredan y cudles genes le
transmiten a sus hijos. Aunque nadie esta a cargo de qué genes se le
transmiten a sus hijos, muchas mujeres desean tener el poder de controlar
sus genes o de alguna forma hacer desaparecer la enfermedad.

Las portadoras que estan considerando tener hijos (o mas hijos) pueden tener
miedo de la posibilidad de tener un hijo afectado (u otro hijo afectado). A
veces, estos miedos cambian sus planes sobre tener hijos. Algunas mujeres
optan por realizarse pruebas genéticas prenatales durante el embarazo.
Otras mujeres eligen tener hijos pase lo que pase. Estas decisiones son muy
complicadas y personales, y no existe una respuesta “correcta.”

Descubrir que es portadora puede afectar las relaciones en su familia, tanto
en su familia inmediata como en su familia extendida. Debido a que Duchenne
es una condicion genética, descubrir que usted es portadora puede significar
que otros miembros de su familia también lo son. En algunos casos, esto
puede tensar las relaciones o causar otras dificultades, ya que los miembros
de la familia pueden tomar decisiones diferentes o abordar situaciones y
riesgos de manera diferente. Si bien es importante informar a los miembros
de su familia, también es importante recordar que pueden tomar decisiones
diferentes a las suyas. En su familia directa, es comun que las parejas
procesen la informacion de manera diferente.

Las mujeres con distrofinopatia pueden tener sentimientos adicionales
relacionados con la incertidumbre en torno a su propia salud. Es dificil predecir
si los sintomas pueden empeorar y, de ser asi, a qué ritmo lo haran. Puede

ser especialmente dificil para mujeres diagnosticadas con distrofinopatia que
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adicionalmente estan tratando de cuidar a un nifio afectado mientras lidian con
sus propios sintomas.

¢Cdmo me enfrento al hecho de que soy portadora?

Conéctese con profesionales

El primer paso para afrontar el hecho de que es portadora es informarse
completamente. Después de reunirse con su médico, talvez desee considerar
buscar otras formas de apoyo, como hablar con un asesor genético o un
terapeuta. Un asesor genético puede brindar informacion adicional sobre

el riesgo genético, ayudarlo a asegurarse de que esta tomando decisiones
informadas sobre la planificacion familiar y su propia salud, asi como
ofrecerle apoyo emocional para usted y su familia. Un terapeuta también
puede ser un gran recurso al ofrecer herramientas para ayudar a lidiar

con el estrés que puede surgir con la noticia. Hable con su médico o un
representante de su seguro médico para que le ayuden a identificar un asesor
o terapeuta en su area. Algunas mujeres buscan terapia individual, mientras
que para otras, la terapia de pareja o familiar puede ser mas util.

Haga de su salud mental una prioridad

Si bien, al recibir la noticia es normal experimentar una variedad de emociones
negativas, a veces estas emociones negativas pueden parecer cobrar vida
propia, durando semanas a la vez y volviendose un obstaculo en su vida diaria.
Sinota esto considere
hablar con su médico
y/o un profesional
especializado en

la salud mental,
incluyendo un
psicologo o un
trabajador social
clinico licensiad, para
discutir opciones

de tratamiento que
puedan ser apropiadas
para su caso.

Portadoras de Duchenne; Respuestas a sus preguntas
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Participe con la comunidad de Duchenne

El Proyecto de Padres por La Distrofia Muscular (PPMD) puede ayudar poniéndola
en contacto con otras mujeres que son portadoras y que han experimentado
situaciones similares. Hablar con otra persona que ha pasado por lo mismo puede
ser una fuente de apoyo excelente. Involucrarse en la comunidad de Duchenne

a través del voluntariado, promocionando la comunidad y actividades, ayudando

a recaudar fondos o por medio de la educacion, puede ayudarle. Para algunas
mujeres, poder “hacer” algo, ayudando a los demas, las hace sentir empoderadas.
Por otro lado, para otras mujeres, la idea de unirse a organizaciones comunitarias
puede resultar abrumadora. Esto es normal y todos se mueven a su propio ritmo.
Participe en la comunidad de Duchenne de la manera que le resulte mas cdmoda y
que le sea mas productiva, tomando en cuenta que sus necesidades pueden cambiar
con el tiempo. Para obtener estos y otros recursos, visite ParentProjectMD.org.

Participe en estudios/investigaciones clinicas

Los efectos que tiene ser portadora en la salud de una mujer atin no se
comprenden completamente. Participar en estudios médicos puede ser otra
forma de ayudar a otros portadores y potencialmente a usted mismo. Inscribirse
en el Registro de Duchenne es una manera facil de brindar informacion
importante a la comunidad de investigacion de Duchenne mientras intentamos
comprender mejor Los riesgos cardiacos y musculares. Inscribirse en un ensayo
clinico o en un estudio médico es otra forma de participar en investigaciones.
Antes de participar, siempre considere cuidadosamente los posibles beneficios
y riesgos del estudio y discuta las opciones con sus proveedores médicos. Para




Informacion adicional

Parent Project Muscular Dystrophy (ParentProjectMD.org)

Una herramienta excelente y guia completa para todos los aspectos
del cuidado e investigacion de Duchenne.

Decode Duchenne Free Genetic Testing Program
(ParentProjectMD.org/Decode)

Para miembros de la familia que puedan necesitar pruebas genéticas.

The Duchenne Registry (DuchenneRegistry.org)

Registrese (y a los miembros de su familia afectados) y comparta sus
datos para ayudar a avanzar los estudios médicos sobre la Distrofia
Musuclar de Duchenne y Becker.

Psychology Today (PsychologyToday.com/us)

Encuentre un terapeuta/asesor licenciado cerca de usted.

National Society of Genetic Counselors (NSGC.org)
Encuentre un asesor genético acreditado cerca de usted.

ClinicalTrials.gov (ClinicalTrials.gov)

Busque posibles estudios de investigacion y ensayos clinicos.
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