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Perfil demografico y clinico-funcional de
pacientes con atrofia muscular espinal
atendidos en el Instituto Teleton Santiago

ANDREA SOLERVICENS P!, CONSTANZA MONTENEGRO S

ABSTRACT

Demographic and clinical-functional profile of patients with
spinal muscular atrophy attending Instituto Teleton Santiago

Introduction: Spinal muscular atrophy (SMA) is a severe neuromuscular
disease (NMD) characterized by the loss of alpha motor neurons of the anterior
horn of the spinal cord, causing progressive weakness of proximal muscles.
Global prevalence is estimated to be 1/6,000-10,000 live births. There is limited
data on SMA patients in the Chilean population. Objective: To establish the
scale, demographics and functional-clinical characteristics of SMA patients
attending Instituto Teletén Santiago (ITS). Patients and Method: Cross-sec-
tional, descriptive study based on the review of ITS’s data information system,
clinical records and telephone surveys. Results: 62 SMA patients were identified
attending regular controls at ITS, 49 (79%) were included in the study. 30.6%,
36.7% and 32.7% correspond to SMA 1, 2 or 3, respectively. Average age 10.6
+ 6.6 years; loss of gait at a median age of 6.8 years in SMA 3 patients. 67.3%
require some type of breathing assistance, 44.9% have swallowing problems,
75.5% scoliosis, 49% hip dislocation or subluxation, 79.6% contracture of
joints and 65.3% pain. In terms of social participation, 83% of recreational
activities are carried out indoors, mainly related to the use of technology; and
77.5% go out to take part in social activities. Conclusion: Functional-clinical
characteristics of SMA patients show that there is a group with high levels
of dependence in all types of the disease, multiple concurrent disorders and
secondary musculoskeletal conditions, and therefore, in the necessity to have a
multidisciplinary rehabilitation system, as described in international literature.

Key words: Spinal muscular atrophy, demographics, functionality, neu-
romuscular disease.

RESUMEN

Introduccién: La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad neuro-
muscular (ENM) severa caracterizada por la degeneracion de las motoneuronas
alfa del asta anterior de la médula espinal, generando una debilidad progresiva
de la musculatura proximal. La incidencia mundial se estima en 1/6.000-10.000
nacidos vivos. Contamos con escasos datos de las caracteristicas de los pa-
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cientes con AME en la poblacion chilena. Objetivo: Determinar magnitud,
caracteristicas demograficas y clinico funcionales de los pacientes con AME
atendidos en el Instituto Teleton Santiago (ITS). Pacientes y Método: Estudio
descriptivo transversal, basado en revision del sistema informatico ITS, fichas
clinicas y encuesta telefonica. Resultados: Se identificaron 62 pacientes con
AME con controles en ITS, 49 (79%), fueron incluidos. 30,6%, 36,7% y 32,7%
corresponden a pacientes con AME 1, 2 y 3 respectivamente. Edad promedio
10,6 £ 6,6 afios; pérdida de marcha edad mediana de 6,8 afios en pacientes
AME 3. 67,3% requieren algun tipo de asistencia ventilatoria, 44,9% presen-
tan trastornos de deglucion, 75,5% escoliosis, 49,0% subluxacion o luxacion
de cadera, 79,6% retracciones articulares y 65,3% dolor. En participacion, el
83% de las actividades de ocio se realizan dentro del hogar, principalmente
de tipo tecnoldgico; 77,5% realiza salidas sociales. Conclusion: Las carac-
teristicas clinico funcionales de los pacientes con AME, evidencian un grupo
que presenta un alto nivel de dependencia en todos los tipos de la enfermedad,
multiples comorbilidades y alteraciones musculo-esqueléticas secundarias y
por ello requiere de un programa de rehabilitacion multidisciplinaria tal como

lo describe la literatura internacional.

Palabras clave: Atrofia muscular espinal, perfil demografico, funcionalidad,

enfermedad neuromuscular.

Introduccion

La atrofia muscular espinal (AME) es un
trastorno neurodegenerativo, autosémico re-
cesivo, que se caracteriza por la degeneracion
de las neuronas motoras del asta anterior de la
médula espinal'?. Es causada por la ausencia
o mutacion puntual en el exén 7 del gen sur-
vival motor neuron I (SMN 1) ubicado en el
cromosoma 5 (5q11.2-q13.3). La sobrevivencia
depende de un gen homoélogo, SMN 2, donde
a modo general, cuantas mas copias de éste,
menor la gravedad clinica®>.

Después de la fibrosis quistica, la AME
es la segunda causa de mortalidad infantil
hereditaria®’. Su incidencia se estima entre 1
en 6.000 a 10.000 nacidos vivos®*®,

El cuadro clinico se caracteriza por paresia
e hipotonia simétrica de predominio proxi-
mal y progresiva, que genera alteraciones
en la ventilacion, deglucion y deformidades
musculo-esqueléticas, entre otros. Se clasifica
en 4 grupos segun la clinica®’*. AME tipo 1
(Werdnig-Hoffmann) se inicia en los primeros
6 meses de vida, es el tipo mas severo; los
niflos nunca logran sedente y su esperanza de
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vida es menor de dos afnos’; sin embargo, con
los avances recientes en los cuidados de estos
pacientes, ha aumentado significativamente
su sobrevida®!'. En AME tipo 2 los sintomas
aparecen entre los 7y 18 meses de vida, logran
sedente estable pero no marcha, su expectativa
de vida llega a la edad adulta (52% a los 40
afios)!*. AME tipo 3 (Kugelberg-Welander)
inicia después de los 18 meses de vida, logran
marcha en algiin momento, su expectativa
de vida no difiere significativamente de la
poblacion sana'>!3; ésta se subclasifica en
3ay 3b. AME 3a son aquellos que inician la
clinica antes de los 3 afios, donde solo el 22%
de este grupo mantendra la marcha a los 40
afios y AME 3b aquellos que inician la clinica
después de los 3 afios manteniendo la marcha
a los 40 afos en un 58,7%. AME tipo 4 parte
con debilidad muscular en la segunda o tercera
década de la vida, su compromiso motor es
leve y no presentan compromiso respiratorio
o gastrointestinal’

La AME es una patologia compleja, rara
y de dificil manejo. En Chile se cuenta con
escasa informacion sobre sus caracteristicas
demograficas, clinicas y funcionales. Este
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conocimiento es pilar fundamental para po-
der otorgar a los afectados respuesta a sus
necesidades, ya que su prondstico de morbi-
mortalidad a corto y mediano plazo depende
de la precocidad de la implementacién de un
tratamiento integral. Dentro de las acciones
se encuentran: la incorporacion temprana de
asistencia ventilatoria no invasiva, que favorece
el crecimiento costal y el volumen toracico; el
uso de técnicas de asistencia de la tos desde
edades tempranas, ya que se considera que las
alteraciones en la capacidad de toser son la
primera causa de morbilidad en los pacientes
con enfermedad neuromuscular (ENM)!'%!5;
proporcionar una via de alimentacién segu-
ra, manejo quirargico de la escoliosis en los
casos que se produzca dolor o compromiso
respiratorio’. Asi el manejo de estos pacientes
genera un gran desafio para los profesionales
y centros de atencion'®.

En el Instituto Teleton Santiago (ITS) los
pacientes con AME reciben tratamiento integral,
con especial énfasis en mantener y mejorar la
funcionalidad y prevenir, reducir y tratar las
complicaciones ortopédicas asociadas.

Se plantea como objetivo, determinar la
prevalencia de la enfermedad y las caracte-
risticas demograficas y clinico funcionales de
los pacientes con AME atendidos en el ITS.

Pacientes y Método

Estudio descriptivo, transversal. Se inclu-
y6 a todos los pacientes con diagndstico de
AME atendidos en el ITS a mayo de 2016 con
estado activo en el sistema computacional, y
con consentimiento informado. Se excluy6
aquellos institucionalizados, que no respon-
dieran el teléfono en tres oportunidades en
dias distintos o que no contaban con estudio

enético. Proyecto aprobado por el Comité
Etico Cientifico de la Sociedad Pro Ayuda del
Nifo Lisiado (Certificado n° 76/2016).

La informacién se obtuvo mediante bus-
queda en la base de datos de ITS disponible
en el sistema informatico y también fue reco-
lectada mediante encuesta telefonica (validada
por expertos) y revision de fichas clinicas.
Desde el sistema informatico se recolectaron
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las siguientes variables: fecha de nacimiento,
género y nivel socioecondmico, dato entregado
por la familia del paciente en una entrevista
al servicio social. De la encuesta telefonica se
obtuvo: lugar de residencia, educacion, control
motor, edad al momento de perder la marcha
cuando corresponda, capacidad de desplazarse
en 5, 50y 500 m (Functional Mobility Scale),
uso de asistencia ventilatoria, controles con
médico broncopulmonar y entrenamiento
respiratorio, via de alimentacion, dificultades
para alimentacion por boca, actividades de la
vida diaria (lavado de manos, bafarse, vestirse,
cortar comida, transferencia), participacion
(amigos, salidas sociales y actividades de
ocio), presencia de dolor y sus caracteris-
ticas. De las fichas clinicas se obtuvo: tipo
de AME, antecedentes familiares de AME,
examenes realizados para el diagnostico,
uso de ortesis, mobiliario, complicaciones
musculo-esqueléticas en cadera y/o columna
y retracciones articulares.

Para el andlisis estadistico se utilizo el
software estadistico SPSS version 17.0. Se
calcularon medidas de resumen y de dispersion
en las variables correspondientes.

Resultados

Se encontrd 62 pacientes con diagnostico
de AME en el sistema informatico. 13 pacien-
tes fueron excluidos, 5 porque no fue posible
contactarlos para encuesta telefonica y 8 que
no contaban con la confirmacion genética.
Finalmente, 49 pacientes fueron incluidos,
lo que corresponde al 0,53% de todos los
pacientes con estado activo atendidos en el
ITS a mayo de 2016.

La distribucion segun tipo de AME se
detalla en Tabla 1, habiéndose encontrado
los tipo 1, 2, y 3; de estos ultimos 14 (87,5%)
corresponden al subtipo AME 3ay 2 (12,5%)
a AME 3b.

La edad promedio fue de 10,6 + 6,6 afios
(rango 1-26,2), con un predominio del sexo mas-
culino (61,2%). E187,7% residia en Santiago
y el 61,2% pertenecia a nivel socioeconémico
de extrema pobreza o nivel medio bajo.

En relacion a la educacion formal, 3 (20%)
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Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas

pacientes AME 1 recibian educacion en su
domicilio, 90% de los pacientes con AME 2
y 3 recibia educacidn en algun centro educa-
cional; de los pacientes que recibia algtn tipo
de educacion 63,6% se encontraba cursando
su etapa escolar y el 39,4% participaba en el
programa de integracion escolar (PIE).

Caracteristicas clinico funcionales

Control cefélico presentaba el 13,3% de
los AME 1y el 100,0% de los AME 2y 3. Un
sedente independiente se apreciaba en 0% de
los pacientes AME 1, 44,4% de los AME 2 y
un 75,0% de los AME 3.

La capacidad de marcha estaba presente
en el 50,0% de los pacientes AME 3, 42,8%
subtipo 3a y 100,0% de los pacientes subtipo
3b. Los pacientes con AME 3 que perdieron la
marcha presentaron una mediana de 6,8 afios
para dicho evento.

Un paciente con AME 1 y 8 (44,0%) pa-
cientes con AME 2 lograban desplazarse de
forma independiente en 500 m utilizando silla
de ruedas eléctrica; de los pacientes con AME
3 que lograban desplazamientos con marcha
independiente un 61,6% lo hacia en 5 m, un
58,4% en 50 m y un 40,0% en 500 m (Tabla 2).

Tabla 2. Desplazamiento independiente*

Caracteristicas n %
Total 49 100,0
Género
Masculino 30 61,2
Femenino 19 38,8
Edad global (afios)
Promedio + DS 10,6 + 6,6
Tipo de AME
AME 1 15 30,6
AME 2 18 36,8
AME 3 16 32,7
Edad por tipo de AME (afos + DS)
AME 1 4,72 £ 3,0
AME 2 13,42 +6,9
AME 3 12,93 +5,4
Nivel socioeconémico
Extrema pobreza 17 34,7
Medio bajo - medio 17 34,7
Medio alto - alto 7 14,3
No informado 8 16,3
Escolaridad
Si 33 67,3
No 16 32,6
Antecedente familiar de AME
Si 3 6,1
No 46 93,9
Desplazamiento logrado AME 1
n %
Total 15 100,0
5m 1 6,7
Sin ayudas técnicas - -
Con bastones o carro -
Silla ruedas estandar - -
Silla ruedas eléctrica 1 100,0
50 m 1 6,7
Sin ayudas técnicas - -
Con bastones o carro - -
Silla ruedas estandar - -
Silla ruedas eléctrica 1 100,0
Gateo - -
500 m 1 6,7
Sin ayudas técnicas - =
Con bastones o carro - -
Silla ruedas estandar - -
Silla ruedas eléctrica 1 100,0

8

*Modo de desplazamiento calculado en base al n total que lo logra.
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AME 2 AME 3 Total

% n % n %
100,0 16 100,0 49 100,0
72,2 13 81,3 27 55,1
6 46,2 6 22,2
2 15,4 2 7.4
30,8 4 30,8 8 29,6
69,2 1 7,7 11 40,7
55,6 12 75,0 23 46,9
5 41,7 5 21,7
2 16,7 2 8,7
10,0 - - 1 4,3
90,0 4 33,3 14 60,9
1 8,3 1 4,3
44,4 10 62,5 19 38,8
- 3 30,0 3 15,8
- 1 10,0 1 5,3
- 2 20,0 2 10,5
100,0 4 40,0 13 68,4
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Del total el 67,3% requiri6 asistencia ven-
tilatoria (AV), ya sea ventilacion mecanica
invasiva (VMI) o no invasiva (BiPAP). Todos
los pacientes con AME 1 contaban con apoyo
ventilatorio, de ellos el 86,7% estaba con VMI
de uso continuo. E1 72,2% de los AME 2 y el
31,3% de los pacientes AME 3, utilizo BiPAP.

El 81,6% refiri6 tener controles regulares
con médico broncopulmonar y un 63,3%
dijo realizar algun tipo de entrenamiento de
la musculatura respiratoria (valvula, ambu o
técnicas de asistencia de la tos).

La dificultad para alimentacion por via
oral se present6 en el 100,0% de los AME 1,
el 38,9% de los AME 2 y ningun paciente con
AME 3 (Tabla 3).

En relacion al grado de independencia
en las actividades de la vida diaria (AVD),
el 100,0% de los pacientes AME 1 requirio
asistencia parcial o total para banarse, vestirse,
cortar alimento y transferencias. El 38,9%
de los pacientes AME 2 logr6 realizar aseo
menor en forma independiente y el 100,0%
requiri6 asistencia en el resto de las AVD
evaluadas. El 85,7% de los pacientes AME 3
necesitd algun tipo de asistencia para bafiarse,
57,1% para vestirse y el 62,5% para realizar
las transferencias (Tabla 4).

Participacion y actividades de ocio

En participacion, un 69,3% reportd tener
amigos y un 77,5% realizar salidas sociales.
En actividades de ocio, se observo un 83,0%
de actividades dentro del hogar donde las
actividades con equipos electronicos, TV,
computador, juegos de consola abarcan el
43,0% de éstas.

Dolor

Al momento de realizar la encuesta tele-
fonica, un 65,3% refirié presencia de dolor
en los ultimos 30 dias con una frecuencia
mayor en AME 2 y AME 3, 77,8% y 75,0%
respectivamente. En los pacientes AME 1 el
dolor fue reportado en un 40,0% (p < 0,046).
El 50,0% de los pacientes present6 dolor de
intensidad moderada (EVA 4-6), y de ellos el
46,9% recibe tratamiento. En cuanto al origen
del dolor un 85,7% impresiond de origen
musculo-esquelético en una o mas localizacio-
nes; el 40,6% refiri6 dolor de espalda, 34,3%
en extremidades inferiores, 28,1% en cadera-
pelvis y 15,6% en extremidades superiores.

Ortesis y mobiliario
78,9% de los pacientes utilizo ortesis (pal-
metas, ortesis tobillo pie, canaletas, inserto

Tabla 3. Manejo respiratorio y via de alimentacion

Variables AME 1
n %

Total 15 100,0
Asistencia ventilatoria (AV) 15 100,0
Tipo AV

BiPAP 2 13,3

VMI 13 86,7
Tiempo de uso AV

Tiempo parcial 2 13,3

Uso continuo 13 86,7
Controles broncopulmonar 12 80,0
Entrenamiento respiratorio 9 60,0
Via de alimentacién

Via oral con signos de aspiracion - -

Sonda nasogastrica 1 6,7

Gastrostomia 14 93,3

AME 2 AME 3 Total
n % n % n %
18 100,0 16 100,0 49 100,0
13 72,2 5 31,3 33 67,3
13 100,0 5 100,0 20 60,6
- - - - 13 39,4
11 84,6 5 100,0 18 54,5
2 15,4 - - 15 45,5
18 100,0 10 62,5 40 81,6
12 66,7 10 62,5 31 63,3
6 33,3 - - 6 33,3
- - - - 1 2,0
1 5,5 - - 15 30,6

Tipo y tiempo de AV calculado sobre el n total de aquellos que requieren la asistencia.
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Tabla 4 Independencia en actividades de la vida diaria

AME 1
%

Independencia en AVD

o OV -—~0 3

Lavado manos > 3 afios (n = 44)
Independiente
Dependiente*

Banarse > 5 afnos (n = 37)
Independiente
Dependiente*

o o

Vestirse > 5 afios (n = 37)
Independiente
Dependiente*

o o

Cortar comida > 5 afios (n = 37)
Independiente = =
Dependiente* 6

Transferencia > 2 anos (n = 47) 13
Independiente -
Dependiente* 13

10,0
90,0

100,0
100,0
100,0

100,0

AME 2 AME 3 Total

n % n % n %
18 16 44

7 38,9 14 87,5 22 50,0
11 61,1 2 12,5 22 50,0
17 14 37

- - 2 14,3 2 5,4
17 100,0 12 85,7 35 94,6
17 14 37

- - 6 42,9 6 16,2
17 100,0 8 57,1 31 83,8
17 14 37

- - 7 50,0 7 18,9
17 100,0 7 50,0 30 81,1
18 16 47

- - 6 37,5 6 12,8
18 100,0 10 62,5 41 87,2

*Dependiente: parcial o completo. Para cada hito motor se ajusté la poblacién segun edad de adquisicion de dicho hito.

plantar y/o corsé), con similar frecuencia en
los distintos tipos de AME. El 55,1% de los
pacientes utilizo algin tipo de seating y/o bi-
pedestador. De los pacientes AME 1 el 93,3%
uso seating y 40,0% bipedestador; 44,4% de
los pacientes AME 2 utilizé bipedestador y
el mismo porcentaje utilizo seating. El 6,3%
de los pacientes AME 3 us6 algiin mobiliario.

Deformidades musculo-esqueléticas

La presencia de escoliosis se observo en 37
pacientes (75,5%) y 10 de éstos (27,0%) fueron
sometidos a cirugia. La subluxacion o luxacion
de cadera se reportd en 24 casos (49,0%). Las
contracturas articulares se presentaron en un
36,7% en extremidades superiores y 79,6%
en extremidad inferiores. En todos los tipos
AME se presentaron retracciones en propor-
ciones relevantes, especialmente en tobillo-pie,
rodillas, caderas y codos, fluctuando entre el
40,0% y el 93,3% (Tabla 5).

Discusion
Si bien la poblacion de pacientes con

diagnostico de AME resulta pequefia en com-
paracion con toda la poblacién de pacientes
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atendidos en ITS (0,53%), constituye un grupo
con elevados requerimientos, dados por el
gran nivel de dependencia que experimentan
los pacientes y por la alta morbimortalidad
asociada al diagnostico.

En nuestro estudio, AME 1 presenta una
frecuencia menor a lo reportado por la literatura
internacional! que es de un 50,0%?; esto podria
deberse a que Teleton es un centro de rehabi-
litacién ambulatorio, al que muchos pacientes
podrian no alcanzar a ser derivados debido a
su mayor severidad y alta tasa de mortalidad
dentro de los primeros 12 meses de vida. Sin
embargo con respecto a su nivel de dependen-
cia, requerimiento de asistencia ventilatoria
y comorbilidades musculo-esqueléticas se
comportan de manera similar a lo reportado
en la literatural:!1:19-2627,

Se aprecia que el grado de dependencia es
proporcional a la severidad de la enfermedad,
mayor en los pacientes con AME 1 y menor
en aquellos con AME 3.

Nos parece especialmente interesante el
analisis de las caracteristicas funcionales;
dentro de ellas, la capacidad para desplazarse
de manera independiente, donde a la luz de
los resultados, parece indispensable que los
pacientes cuenten con silla de ruedas eléctricas
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Tabla 5 Deformidades musculo-esqueléticas

Deformidades musculo-esqueléticas AME 1
n %
Total 15 100,0
Escoliosis
Si 7 46,7
No 4 26,7
No informado 4 26,7
Cirugia escoliosis - -
Sub/luxacion cadera
Si 7 46,7
No 1 6,7
No informado 7 46,7
Cirugia sub/luxaciéon -
Retraccion articular EESS* -
Si 4 26,7
No 11 73,3
Retraccion articular EEI*
Si 13 86,7
No 2 13,3
Ubicacién de la retraccion
Tobillo-pie 14 93,3
Rodilla 9 60,0
Cadera 6 40,0
Mufieca-mano 2 13,3
Hombro 2 13,3
Codo 4 26,7

AME 2 AME 3 Total
n % n % n %
18 100,0 16 100,0 49 100,0
18 100,0 12 75,0 37 75,5
- 2 12,5 6 12,2
- 2 12,5 6 12,2
5 27,7 5 31,2 10 27,0
13 72,2 4 25,0 24 49,0
_ 1 6,3 2 4,1
5 27,8 11 68,8 23 46,9
- 1 6,3 1 4.1
10 55,6 4 25,0 18 36,7
8 44 .4 12 75,0 31 63,3
16 88,9 10 62,5 39 79,6
2 MmN 6 37,5 10 20,4
16 88,9 11 68,8 41 83,7
16 88,9 7 43,8 32 65,3
11 61,1 5 31,3 22 449
5 27,8 2 12,5 9 18,4
2 11 1 6,3 5 10,2
8 44,4 2 12,5 14 28,6

* EESS: extremidades superiores. EEIl: extremidades inferiores. Sub/luxacién: subluxacién o luxacién.

para facilitar su participacion tanto en espa-
cios intradomiciliarios como comunitarios.
En relacion a este punto, Dunaway'® propone
que los nifios con AME tipo 2 deberian usar
una SR eléctrica desde los dos afios de vida;
considerando lo relevante de fomentar la
participacion, también creemos necesario
optimizar el acceso a SR eléctrica de manera
precoz. La capacidad para desplazarse con
marcha independiente varia segun el tipo y
subtipo de AME; en nuestro estudio encon-
tramos que un 42,8% de los AME 3a y todos
los 3b mantenian marcha independiente, lo
que, considerando la historia natural de la
enfermedad, es compatible con la informacion
reportada por Zerres'” en pacientes de 40 aflos
de edad donde un 22,0% de los AME 3a y un
58,7% de los AME 3b mantienen la marcha.

La participacion fue evaluada por la presen-
cia de amigos, salidas sociales y actividades
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de ocio, donde se refleja que su compromiso
motor les dificulta la participacion en sociedad,
prefiriendo actividades dentro del hogar y de
tipo tecnologico. En este sentido, el mundo
actual y el avance de la tecnologia y la co-
municacion mediante redes, se nos presentan
como una posibilidad de rehabilitacion y de
acceso a oportunidades para nuestros pacientes.

Existen escasos reportes en la literatura en
cuanto al nivel de independencia y de AVD
que pueden desarrollar los pacientes con AME,
por lo que quisimos explorar de manera gruesa
algunas AVD y algunos items de participacion
social utilizando la Clasificacion Internacional
del Funcionamiento, de la Discapacidad y de
la Salud (CIF). Febrer', por ejemplo, sefiala
que los nifios con AME no suelen alcanzar el
nivel de independencia que les corresponderia
por la edad, lo que es compatible con lo que
encontramos en nuestro estudio, y por lo demas,
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predecible dado el nivel de compromiso motor
que presentan los pacientes. Considerando
todas estas limitaciones en AVD, estamos
de acuerdo con Fadol®, en la importancia de
disminuir las barreras mediante tecnologia
asistida, productos de soporte u otros, para
fomentar la independencia y mejorar su ca-
lidad de vida.

Nos parece interesante destacar el aporte
que significa explorar las AVD de manera
especifica para poder conocer mejor a nuestra
poblacion y orientar los entrenamientos en
AVD a sus necesidades reales. Por ejemplo,
en el caso de los pacientes AME 1 poner el
foco en el entrenamiento del cuidador, en los
pacientes AME 2 potenciar la independencia
en AVD de aseo menor y alimentacioén y en los
pacientes AME 3 poner un mayor énfasis en
AVD més exigentes acordes a sus posibilidades,
por ejemplo, facilitar el aseo mayor con las
adaptaciones, infraestructura y entrenamiento
que ello requiera.

La principal causa de morbimortalidad en
AME?! es respiratoria, por lo que el Consen-
sus Statement for Standard of Care in Spinal
Muscular Atrophy 2007° sugiere un control
respiratorio cada 3 a 6 meses. En nuestro estu-
dio no todos los pacientes refirieron controles
regulares con médico broncopulmonar y casi
un 40,0% comunico no realizar entrenamiento
respiratorio (tos asistida manual o mecanicay
entrenamiento con valvulas threshold). Esto
puede obedecer a varios motivos; a una falta
de claridad de los pacientes de cuales son
sus tratantes, al sesgo de memoria al que esta
sujeta la encuesta o a la falta real de control
con médico broncopulmonar. Por lo tanto,
estos datos nos ponen en alerta y nos obligan
a reforzar la educacion, la informacioén com-
pleta a los padres y las derivaciones al nivel
hospitalario para mejorar esta situaciéon. En
ITS contamos con atenciones de rehabilitacion
respiratoria para los pacientes con enferme-
dades neuromusculares; dado su relevancia,
seria deseable un mayor desarrollo de esta
area, unificar protocolos en todos los Institutos
Teleton del pais como también reforzar la red
de derivacion con el nivel hospitalario.

La contrarreferencia asistida es priorita-
ria, la informacion completa a los padres y
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el ejercicio de toma de decisiones bioéticas
es fundamental, mas aun, en un momento del
desarrollo cientifico donde los padres estan
buscando activamente los tratamientos cura-
tivos de base genética.

La literatura propone el uso de asistencia
ventilatoria no invasiva (AVNI), incluso para
pacientes AME 1!, sin embargo, nosotros
encontramos que casi la totalidad de los pa-
cientes AME 1 atendidos en ITS se encuentra
con ventilacion invasiva. Esta situacion dista
de lo reportado por Bladen' que describe en
su estudio con 5.000 pacientes, que el 57,0%
de los pacientes con AVNI corresponden a
AME 1. Esta discrepancia nos hace reflexionar
respecto del rol educador y orientador que
puede tener el equipo de rehabilitacion en
torno a este tema.

Otro punto interesante de discutir es el
hallazgo en torno al dolor, pues encontramos
que, un 65,3% de los pacientes refiri6 presencia
de dolor el mes previo a la encuesta. Segin
Miré?, la mayoria de los pacientes con ENM
de progresion lenta presentan dolor crénico en
alguna medida. Otro elemento relevante es que
menos de la mitad de ellos se encontraban con
tratamiento especifico; esto, tal como plantea
Lopez?, probablemente obedece al subdiag-
nostico del dolor en las patologias cronicas
infantiles. Por ello proponemos buscar en forma
dirigida y sistematica la presencia de dolor y
en el caso de ser detectado, tomar una conducta
mas activa en su manejo y seguimiento.

De las complicaciones ortopédicas, la fre-
cuencia de escoliosis y de su manejo quirurgico
son concordantes con la bibliografia interna-
cional, donde los pacientes AME 2 presentan
la mayor frecuencia afectando al 100%**?".
Por otra parte, destaca un alto porcentaje de
contracturas articulares, principalmente de
extremidades inferiores, evidenciando la ne-
cesidad de un manejo precoz para prevenirlas
y asi disminuir el dolor y las limitaciones de
las AVD que éstas generan.

Las limitaciones encontradas en este estu-
dio son el sesgo de memoria en la entrevista
telefonica y el registro en ficha clinica, que
no cuenta con un formato estandar, por lo que
en ocasiones no fue posible encontrar toda la
informacion.
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Lamentamos que 8 pacientes fueran ex-
cluidos del estudio por no contar con estudio
genético; estos pacientes fueron contactados
y se les ofrecio realizar el examen.

Consideramos fundamental utilizar escalas
de medicién validadas para pacientes con
ENM que permitan evaluar su condicion y
medir de manera més objetiva el resultado de
nuestras intervenciones. Sugerimos el uso de
Hammersmith Functional Motor Scale®® y el
Revised Upper Limb Module”. Ambas escalas
son faciles y rapidas de aplicar y constituyen
una buena herramienta para evaluar la funcio-
nalidad de los pacientes con AME.

El valor agregado de este estudio es repor-
tar la funcionalidad en términos de la CIF y
esto pretende abrir la puerta para que futuras
investigaciones estudien los déficits, las li-
mitaciones de la actividad y las restricciones
de la participacion de manera mas profunda.
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