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Resumen: La atrofia muscular espinal es una enfermedad neurodegenerativa que afecta a un porcentaje de los
infantes, la cual viene dada por la degeneracion progresiva de las neurommotoras de la asta anterior modular. Esta
afecta a 1 de cada 6.000 a 10.000 nacimientos y representa un alto grado de mortalidad entre los infantes que la
padecen. El objetivo de esta investigacion es lograr expresar las diferentes variables de la enfermedad, asi como
establecer los diferentes métodos que en la actualidad se estan aplicando para lograr aportar una mejor calidad de
vida en los pacientes. Mediante una revision bibliografica en la cual se utilizaron los principales motores de bldsqueda
dispuestos en la web para lograr ubicar en revistas especializadas en medicina indexadas como Scopus, Latindex,
Elsevier, entre otros, lo cual permitié dar a conocer que la AME es una de las enfermedades que mas mortalidad
causa luego de la fibrosis quistica, y que los tratamientos farmacoldgicos y mecénicos estan cada dia avanzando en
funcion de los avances tecnoldgicos unidos de la medicina, en consecuencia se han disminuido en cierta medida las
muertes por este padecimiento.

Palabras claves: Atrofia Muscular Espinal, Mortalidad, Neuromotoras.

Abstract: Spinal muscular atrophy is a neurodegenerative disease that affects a percentage of infants, which is caused
by the progressive degeneration of the neuromotors of the modular anterior horn. This affects 1 in every 6,000 to
10,000 births and represents a high degree of mortality among infants who suffer from it. The objective of this
research is to be able to express the different variables of the disease, as well as to establish the different methods
that are currently being applied to achieve a better quality of life in patients. Through a bibliographical review in
which the main search engines available on the web were used to locate specialized medical journals indexed as
Scopus, Latindex, Elsevier, among others, which made it possible to publicize that SMA is one of the most diseases
that cause the most mortality after cystic fibrosis, and that pharmacological and mechanical treatments are advancing
every day based on the technological advances of medicine, consequently deaths from this condition have decreased
to a certain extent.
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INTRODUCCION

ntre las enfermedades neuromusculares, la disminucion progresiva de la fuerza
muscular en el paciente es evidente, se encuentran la Atrofia Muscular Espinal: AME
(Garcia, 2020). La atrofia muscular espinal (AME) deteriora en cierto grado la actividad,

la alineacion corporal o la movilidad articular (Marquez, 2022).

La AME, siendo una enfermedad degenerativa debido a la deficiencia de la sustancia SMN1,
es ocasionada por deficiencia en el gen Survival Motor Neuron 1 (SMN1), que genera una
proteina fundamental para la supervivencia de las motoneuronas (proteina SMN), cuyos los
niveles deficientes de este protido rebajan la funcidn de las neuronas motoras inferiores, lo que
ocasiona el debilitamiento del conjunto de fibras musculares que incluye las estructuras que
generan movimiento, tanto de los miembros superiores, asi como de la pierna, tobillo y pie,
estando mas comprometido la flexion de manos y pies. Asi mismo, los muasculos de la cara,
respiratorios, corazon y musculos que intervienen en la deglucion (Barreiro y Zambrano, 2019).

Del mismo modo, las mismas autoras mencionan que estas patologias afectan a la
musculatura respiratoria proximal y la funcion bulbar, suprimiendo la respiracion y de esta
manera creando una afeccion que puede ser mortal en los pacientes. En la edad pediatrica las
enfermedades neuromusculares que se presentan con mas frecuencia y que crean un mayor
compromiso respiratorio son: las Distrofias musculares y la atrofia muscular espinal; las cuales
afectan principalmente al sexo masculino (Barreiro y Zambrano, 2019).

Esta patologia ha sido poco abordada debido a su baja prevalencia en relacion con otras
enfermedades; sin embargo, con el advenimiento de nuevos medicamentos que buscan frenar el
desarrollo de la enfermedad, se hace necesaria una mayor comprension de los cambios clinicos
que esta enfermedad puede ocasionar en los pacientes; con el fin de evaluar el impacto de los
nuevos tratamientos y poder verificar su efectividad. (Bolafios, 2020).

Por lo cual, se deben tomar ne consideracion los niveles de gravedad de estos para un
adecuado tratamiento, en funcion a esto, la presente investigacion pretende dar una vision de las
especificaciones de la enfermedad, sus causas, sus sintomas y posibles tratamoentos, asi como las
clasificaciones ya que lamentablemente se cuenta con varios tipos o niveles de gravedad de esta.

METODOLOGIA

El presente articulo se orienta hacia la metodologia de la recoleccién de datos a nivel
bibliogréfico, es decir mediante una investigacion bibliografica, se realizé una recoleccion y
analisis de informacién obtenida bajo un disefio de caracter bibliografico, conformando un
proceso ordenado y sistematico de busqueda, recoleccion, organizacion, seleccion, lectura,
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analisis e interpretacion de la informacion, para poder cumplir con el objetivo propuesto; lo cual
permitio, evaluar e interpretar los conocimientos adquiridos. (Hurtado, 2020).

Esta investigacion se realizo utilizando los motores de busqueda disponibles, como Google
Académico, revistas de rigurosidad cientifica, tesis de grados, en las cuales se pudo encontrar
informacion del tema en cuestion, informacion que fue analizada e interpretada para ser
presentada a continuacion.

RESULTADOS Y DISCUSION

El término Atrofia Muscular Espinal (AME) engloba un conjunto de enfermedades
heterogéneas desde el punto de vista clinico y genético, cuya lesion anatomopatoldgica radica en
la degeneracion y muerte de las neuronas motoras de la asta anterior de la medula espinal, se
caracteriza por una debilidad muscular grave y progresiva (Arce, 2022). Es considerada la segunda
causa de muerte por enfermedad autosémica recesiva, detras de la fibrosis quistica (Bolafio et al.,
2022).

Las atrofias musculares espinales (AME) son un grupo de trastornos genéticos, de herencia
autosémica recesiva, producidos por degeneracion de las motoneuronas de la asta anterior medular,
que ocasionan debilidad muscular progresiva. La mas frecuente de ellas es la debida a la alteracién
del gen SMNL, localizado en el cromosoma 5913, que produce atrofia muscular progresiva de
predominio proximal y de un amplio espectro de gravedad. (Jimenez et al., 2020).

La AME es la enfermedad neuromuscular mas comun de los recién nacidos hipotonicos y
afecta a 1 por 6.000 a 10.000 nacimientos. La gravedad de la AME varia de la apnea perinatal y
dependencia definitiva de ventilacion mecénica continua hasta la aparicion de debilidad muscular
en edad adulta (Gimenez et al., 2021).

La incidencia mundial reportada de esta enfermedad es de 1 caso por cada 6000 a 11,000
nacimientos. En México la incidencia reportada es de 0.5-1 por cada 25,000 nacimientos (Urrutia
y Ruiz, 2020).

La gravedad de la atrofia muscular espinal clasica es muy variable, lo que resulta en
caracteristicas clinicas heterogéneas, las cuales pueden clasificarse en cinco fenotipos con base en
la edad de inicio y la funcién motora maxima alcanzada. Hasta hace poco, el diagnéstico era tardio
ya que, a partir de la sospecha clinica, se requerian una biopsia muscular y un estudio
electrofisiologico y habia limitaciones en el acceso a la confirmacion molecular. Los avances
tecnoldgicos han hecho posible un diagndstico mas temprano y oportuno de la enfermedad,
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permitiendo la atencion oportuna y el manejo interdisciplinario, con la consecuente reduccion del
estrés del paciente y del cuidador, y un mejor desempefio funcional. (Cardona et al., 2022).

Del mismo modo, Urrutia y Ruiz (2020) explican lo siguiente:

“Durante la evolucion de la enfermedad aparecen complicaciones de caracter
progresivo en el aparato locomotor y respiratorio, secundarias a la debilidad muscular.
Las pulmonares son las complicaciones principales; son causa de morbilidad y
mortalidad en pacientes con AME 1y Il, con menor frecuencia en pacientes con tipo
I1l. Los pacientes con AME | resultan con neumopatia crénica, alteracion en la
mecanica de la deglucion y enfermedad por reflujo grastroesoféagico, ademas de una
inadecuada movilidad de secreciones, hipoventilacion nocturna con desarrollo
incompleto de la pared toracica y los pulmones.” (p. 48)

Al respecto de esto, Leon (2021) describe los tipos de Atrofia Muscular Espinal, en conjunto
con sus principales caracteristicas en la revision sistematica realizada para su investigacion:

a)

b)

AME tipo 1 o enfermedad de Werdnig-Hoffmann: es el tipo de AME mas grave y el mas
frecuente (50-70% de los casos) (10) . La clinica aparece en los primeros 6 meses de
vida y en los casos mas graves incluso al nacimiento. La esperanza de vida sin
tratamiento (soporte ventilatorio principalmente) suele ser de dos afios, debido
principalmente a la insuficiencia respiratoria. Los sintomas principales son hipotonia
profunda, no llegando a sentarse sin apoyo; y la paralisis flacida simétrica, destacando
la ausencia de reflejos ante estimulos externos (arreflexia). Dentro de este tipo se
diferencian 3 subgrupos clinicos:

1. Subtipo 1a (tipo 0): empieza en el periodo neonatal o al nacimiento, no se llega a
lograr el control de la cabeza. Algunos casos se pueden diagnosticar en el periodo
prenatal, que se caracteriza por hipomotilidad fetal entre las 30-36 semanas de
edad gestacional (SEG). Pueden mostrar también fracturas Gseas congeénitas y
costillas extremadamente delgadas. La supervivencia suele ser menor a 6 meses
de vida.

2. Subtipo 1b: comienza durante el periodo de lactancia, normalmente en los dos
primeros meses de vida y tampoco controla el tono muscular cefélico.

3. Subtipo 1c: a diferencia de los anteriores si adquiere tono muscular y control
cefalico, se inicia entre los 3-6 meses y la supervivencia apenas llega a los dos
afios de vida.

AME tipo 2 o enfermedad de Dubowitz: Los sintomas comienzan entre los 7 y 18 meses
de edad. Los pacientes logran sostén cefalico, sentarse sin soporte y algunos de ellos
pueden ponerse de pie pero sin llegar a caminar sin ayuda. Los reflejos tendinosos
profundos estan ausentes (arreflexia) y es frecuente el tremor fino de las extremidades
superiores. Las contracturas articulares y la cifoescoliosis son muy frecuentes. La
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reduccion en la movilidad aumenta el riesgo de obesidad y estrefiimiento. Estos pacientes
tienen en su mayoria una supervivencia mayor a dos afios, pudiendo llegar en algunos
casos a alcanzar la edad adulta.

AME tipo 3 o enfermedad de Kugelberg-Welander: Se inicia durante la infancia o la
adolescencia, ya con las habilidades motoras desarrolladas todas o en su mayoria,
incluida la marcha independiente. Aparece debilidad muscular, mas notable en
extremidades inferiores. Segun progresa, algunos pacientes pueden necesitar asistencia
en silla de ruedas, mientras que otros que presentan una debilidad muscular menor
pueden continuar caminando. Suelen aparecer escoliosis y problemas relacionados con
la limitacion de movilidad como osteoporosis y obesidad. No suele cursar con
enfermedad pulmonar restrictiva y la esperanza de vida no se ve afectada.

AME tipo 4: con inicio en la edad adulta, entre los 20-30 afios y con curso leve. Son
pacientes ambulantes con afeccion muscular en extremidades inferiores. No presentan
problemas respiratorios ni nutricionales y tienen una esperanza de vida normal.

La clasificacion tradicional de los pacientes con AME en 5 grandes tipos se basa en una

combinaci
2021).

on del maximo hito motor alcanzado y la edad de inicio de la clinica (Pitarch et al.,

Tabla 1
Clasificacion clasica en tipos de atrofia muscular espinal

Tipo de AME Edad de inicio de los sintomas (debilidad/hipotonia)

Tipo 0 Inicio de sintomas prenatal. Hipomotilidad fetal. Al nacimiento debilidad e hipotonia
severa con insuficiencia respiratoria que requiere soporte ventilatorio. Asocian diplejia
facial, defectos del tabique auricular y contracturas articulares

Tipo | Inicio de sintomas < 6 meses

Enfermedad de Werdnig-Hoffmann AME tipo IA: inicia sintomas en las 2 primeras semanas de vida

AME tipo IB: inicia sintomas entre las 2 semanas y los 3 meses de vida
AME tipo IC: inicia sintomas entre los 3-6 meses. Puede conseguir control cefalico

Tipo Il
Enfermedad de Dubowitz Inicio de sintomas entre los 6-18 meses
Tipo Il Inicio de sintomas > 18 meses
Enfermedad de AME tipo lllA: <3 anos
Wugelberg-Welander AME tipo llIB: >3 anos
Tipo IV Inicio de sintomas a partir de la tercera década (> 20 anos)

Fuente: (Pitarch et al., 2021)

Por otro lado, es importante resaltar las caracteristicas de cada tipo de AME, por lo cual, en
la siguiente tabla 2 se mencionan.
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Tabla 2
Caracteristicas genéticas y clinicas de historia natural de la atrofia muscular espinal
Tipo de AME Edad de comienzo Hitos motores Signos clinicos clave Nimero copias
SMN2
AME 0 Prenatal VM desde RN Cuadriplejia, diplejia facial 1 copia
AME 1 0-6 meses no logra pobre control cefalico, 2 copias
sedestacion fasciculaciones linguales
AME 2 6-18 meses se sienta, no se no bipedesta 2-3 copias
para sin apoyo Poliminimioclono (PMC)
AME 3 Mas de 18 marcha signo de Gowers, PMC, 3-4 copias
meses independiente (M) arreflexia rotuliana
AME 4 Mas de 21 M Corre con dificultad 4-8 copias
afos fatigabilidad o normal

Fuente: (Erazo, 2022)

Perez y Losada (2020) mencionan lo siguiente acerca de los metodos de diagnosticos:

“En la actualidad, el método diagnodstico mas empleado para la deteccion de la AME
es el diagndstico molecular. Ha servido como método de diagndéstico diferencial frente
a otras patologias de motoneurona o miopatias, debido a su gran variedad de
sintomatologia. A pesar de ello, es preciso realizar un seguimiento de la evolucion de
la enfermedad para obtener una clasificacion precisa de la misma. La principal
caracteristica es la debilidad muscular desencadenada por la denervacion, que puede
ser cuantificable mediante la realizacion de electromiografia o estudios histolégicos
en biopsias musculares.”(p. 6)

Por otro lado, debido a los avances en la tecnologia, el soporte ventilatorio y las pautas de
consenso internacional sobre los estandares de atencion médica de la AME, la calidad de vida de
las personas con AME ha mejorado, sin embargo, la aplicacion de estas recomendaciones por parte
de los equipos de salud difiere en diferentes paises y realidades socioecondémicas (Vega et al.,
2020).

En este sentido, para las disfunciones respiratorias, se proveen de ciertos mecanismos, entre
los que cuentan la ventilacion mecanica, la cual Palomino y Castiglian (2019) afirman lo siguiente:

“La ventilacion mecanica no invasiva (VMN) puede iniciarse cuando hay evidencia de
hipoventilacion nocturna cuyos sintomas son despertares, cefalea matinal, fatiga,
somnolencia diurna y dificultad en la concentracion y trabajo escolar. Esto puede ser
evaluado -aunque no siempre es necesario- mediante polisomnografia, o en su defecto
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poligrafia u oximetria continua nocturna en forma ambulatoria, especialmente util en
pacientes con AME 2y 3.”

Tabla 3
Objetivos de la ventilacion mecanica no invasiva en atrofia muscular espinal

Control de la hipoventilacién nocturna

Control de la hipoventilacién diurna

Apoyo en las infecciones respiratorias agudas

Uso perioperatorio de cirugias: escoliosis, gastrostomia

Favorecer el tamafio de la caja toracica y evitar deformidad (t6rax acampanado y pectus)
Cuidados paliativos en la fase final de la enfermedad para aliviar disnea.

Fuente: (Palomino y Castiglian, 2019).

Existen diferentes tipos de intervenciones, desde el manejo farmacoldgico con el fin de
disminuir el avance de la enfermedad, pasando por los medicamentos para tratar las complicaciones
que van surgiendo con el deterioro de la enfermedad, hasta las diferentes medidas no
farmacoldgicas que buscan disminuir las complicaciones o retrasar su aparicion, mejorar la
funcionalidad y brindar calidad de vida. Con el fin de orientar las intervenciones en estos pacientes
(Bolarfios, 2020).

CONCLUSIONES

La AME es una de las enfermedades degenerativas mas extrafias en los infantes, su clinica
bastante compleja, llega a ser un problema al momento de diagnosticarla, ya que puede ser
subevaluada, sin embargo, la sintomatologia puede presentarse incluso los primeros dias de
nacidos, en los casos mas graves.

Es la segunda causa de muerte en los infantes luego de la fibrosis quistica, esta enfermedad
llega a afectar a al menos 1 de cada 6.000 a 10.000 nacidos.

La enfermedad tiene poca referencia en américa latina, por lo cual resulta mas que necesario
e interesante realizar las investigaciones necesarias para lograr establecer las referencias para
tener efectividad en los tratamientos, entre los cuales destacan las asistencias con respiradores
mecanicos de manera no invasiva.

De igual manera la farmacologia solo aporta, hasta los momentos un tratamiento paliativo,
que aporta cierta mejoria y calidad de vida al paciente.
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