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La Nota MSPyBS/DGPS No 38712024, de fecha 25 de julio del 2024, pot la cual la

Direcc¡ón General de Programas de Salud pone a consideración del V¡ceministerio de Atención
Integral a la Salud y Bienestar Social, el Protocolo de Diagnóstico e Intervención Terapéut¡ca

Integral para pac¡entes con Atrof¡a Muscular Espinal 5q (Al,1E) actual¡zado; y

CONSIDERANDO:

Que la Constitución de la República del Paraguay, en el Artículo 40 - Del Derecho a la

Vida. expresa que el derecho a la vida es ¡nherente a la persona humana. S€ garantiza su
protección, en general, desde la concepción. Queda abol¡da la pena de muerte. Toda p€rsona

será protegida por el Estado en su integridad física y psiquica, asícomo en su honor y reputación.
La Ley reglamentará la libertad de las personas para disponer de su propio cuerpo, sólo con
fines cientÍficos o médicos; en su Artículo 54 - De la Protección al Niño, establece que la familia
y el Estado t¡enen la obligación de garantizar al niño su desarrollo armónico e integral, así como
el ejerc¡cio pleno de sus derechos protegiéndolo conüa el abandono, la desnutrición, la v¡olencia,
el abuso, el tráfico y la explotac¡ón. Cualquier persona puede exig¡r a la autoridad competente
el cumplim¡ento de tales garantías y la sanción de los infractores. Los derechos del niño, en caso
de conflicto, tienen carácter prevaleciente; en su Artículo 58 encomienda al Estado paraguayo
la protección y promoción de la salud como derecho fundamental de la persona y en interés de
la comunidad; y en su Artículo 69 enuncia que se promoverá un s¡stema nacional de salud que

ejecute acciones snitarias integradas, con políticas que pos¡biliten la concertación, la

coordinación y la complementación de programas y recursos del sector público y privado.

Que la Ley No 836/80, Codigo Sanitario, establece en su Artículo 30: El Ministerio de
Salud Pública y B¡enestar Social... es la más alta dependencia del Estado competente en materia
de salud y aspectos fundamentales del bienestar social, en su Artículo 4o: La autoridad de Salud
será ejercida por el Ministro de Salud Pública y Bienestar Social, con la responsabilidad y
atribuciones de cumplir y hacer cumplir las d¡spos¡c¡ones previstas en este Codigo y su
reglamentación, en su Artículo 14: La salud del grupo familiar es derecho inenunciable que se

reconoce a todos los habitantes del país. El Estado promoverá y realizará las acciones necesarias
en favor de la salud familiar, y en su Artículo 22: El Estado por su parte, protegerá y asistirá
sanitariamente al niño desde su concepción hasta la mayoría de edad.

Que la Atrof¡a Muscular Espinal (AME) agrupa a un conjunto heterogéneo de
enfermedades que se Gracterizan por la degeneración de las neuronas motoras de la m&ula
espinal y del tronco encefálico, lo que produce una debilidad y aúofia muscular progresivas. Su
severidad clínica es amplia.

Que el objetivo principal de este Protocolo es brindar lineamientos prácticos para la
atención integral y multidisciplinaria, diagnóstica y terapeutica, basadas en las evidencias
cientÍñcas disponibles al momento de su actualización y validación.

Que la Ley No 573212016 - De la cremion del Programa Nacional de Detección Neonatal
y su ámbito de aplicación, en su Artículo 10, dispone: "Todos los recién nacidos en el país tienen
derecho a la deteccion neonatal para el diagn&ico precoz y el batamiento oportuno de
patologías que representen una amenaza de enfermedad grave, discapacidad física, afectación
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R¿sotución S.G. N" h9l -

POR I.A CUAL SE APRUEBA EL PROTOCOLO DE DIAGNÓSTICO E INTERVEÍ{CIóN
TERAPÉUTICA IilTEGRAL PARA PACIEÍ{TES COf{ ATROFIA ÍI{USCUI.AR ESPINAL 5q
(AME), Y SE DISPOf{E SU Ifr{PLEMENTACIóÍ{.

Asunc¡ón, l-dt ae 'loÍ'>lt't 6" 2924

VISTO:
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Poder Ejecutiw
Minislerio de Salud hlblica ! Bieneslar Social

Resotución s.G. N" hq/
POR I.A CUAL SE APRUEBA Et PROTOCOLO DE DIAGÍ{óSTICO E II{TERVEÍ{CIóN
rERAPÉUTICA U{TEGRAL PARA PACIEilTES CON ATROFIA MUSCULAR ESPINAL 5q
(AME), Y SE DISPOf{E SU IMPLEMENTACIóN.

Asunción' 24 a" alt»lo o",o..o

del desanollo o incluso la muerte", y en su Artículo 30, dispone: "Todas las ¡nstituciones públicas
y privadas que ¡ntegren el Sistema Nacional de Salud donde se realizan partos y ofrecen servicios
de salud para recién nacidos deberán ¡mplementar el Programa Nacional de Detecc¡ón Neonatal
según las reglamentac¡ones y d¡sposiciones de la autoridad de aplicacón".

Que el Protocolo de Diagnostico e Intervención TeraÉut¡ca de la Atrofia Muscular Espinal
(AME) 5Q fue ampl¡ado en fecha 21 de febrero de 2022, v¡gente a la fecha, conforme a la
Resolución S.G. N" 7512022, d¡spone que el Programa Nacional de Detección Neonatal deberá
realizar el monitoreo de la aplicación e ¡mplementación del documento, encomendándose la

implementación y aplicación en los servicios públicos y privados especializados a la D¡recc¡ón de
Desanollo de Servicios y Redes de Salud.

Que el Protocolo de Diagnóstico e Intervención TerapÉutica, propone una atención
centrada en el paciente, con una visión integral y multidisc¡plinaria, estandarizando los procesos

de atención.

Que en concordancia con lo preceptuado en el Artículo 242 de la Constitución de la

República del Paraguay, el Decreto No 21.376/1998, en su Artículo 19, dispone que compete al

Ministro de Salud Pública y Bienestar Social ejercer la administración de la Institución; y en su
Artículo 20, establece las funciones específicas del Ministro de Salud Públ¡ca y Bienestar Social,

en el numeral 6) la de ejercer la administración general de la Institución como Ordenador de
Gastos y responsable de los recursos humanos, físicos y financieros, y en el numeral 7) le asigna
la función de dictar resoluc¡ones que regulen la act¡vidad de los d¡versos programas y servicios,
reglamente su organización y determine sus funciones.

Que la Direcc¡on General de Asesoría Jurídica, a través del Dictimen A.J. No 1327, de
fecha 27 de agosto de 2024, ha emit¡do su parecer favorable para la f¡rma de la presente
Resolución.

POR TANTO, en ejercicio de sus atribuc¡ones legales,

Iá M¡I{ISTRA DE SATUD PÚBUCA Y BIETESTAR SOCIAL
RESUELVE:

Artículo 1o.

Artículo 20. Disponer la implementac¡ón y aplicación del Protocolo de Diagn&ico e
Intervención TeraÉutica Integral para Pacientes con Atrofia Muscular Espinal
5q (AME), en todos los establecim¡entos que forman parte del S¡stema Nac¡onal
de Salud, y encomendar a la Direccim General de Desanollo de Servicios y
Redes de Salud su socialización, a partir de la fecha de la firma de la presente
Resolución.

Artículo 30. Establecer que la supervisión del cumplimiento de la presente Resolución estará
a cargo de la Dirección General de Programas de Salud, a través del Programa
Nac¡onal de Detección Neonatal.
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Aprobar el Protocolo de D¡agnóst¡co é Intervenc¡ón Terapéutica
Integral para pacientes con Atrof¡a Muscular Espinal 5q (AME),
presentado por la Dirección General de Programas de Salud, dependiente del
V¡ceministerío de Atención Integral a la Salud y Eienestar Social, el cual forma
parte, como Anexo de la presente Resolución.
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Minislerio de Solud Prúblico y Bienesla¡ Social

Resotución S.G. N" -E9.1:
POR I.A CUAL SE APRUEBA EL PROTOCOLO DE DIAGNóSTICO E IÍ{TERVEÍ{CIóN
TERAPÉUTICA IÍ{TEGRAL PARA PACIENTES CON ATROFIA MUSCUIÁR ESPINAL 5q
(AilE), Y SE DISPOÍIE SU IMPIEII,IENTACTóN.

Asunción, 1,9 a" olosá dezoz4

Artículo 40,

Artículo 5o,

Abrogar la Reso[¡ción S.G. No 75, de fecha 21 de febrero de 2022.

Comunicar a quienes conesponda y cumplido. archivar.

M-
DRA. MARIA TERESA BARAil WASILCHUK

MII{ISTRA
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1. PRESENTACIÓN

El Ministerio de Salud Pública y Bienestar Social (MSPyBS) en su carácter de

entidad rectora, de acuerdo a lo estipulado en su carta orgánica y dando

cumplimiento al objetivo de garantizar el acceso a una atención en salud de

calidad para todos, presenta esta segunda edición de la Protocolo de
Diagnóstico e lntervención Terapéutica lntegral para pers¡onas con Atrofia
Muscular Espinal 5q, con el fin de proporcionar una herramienta a los
profesionales de la salud para estandarizar los procesos de atención de los

pacientes que cursan con esta patología.

El contenido de este Protocolo propone una atención centrada en el paciente con

una visión integral y multidisciplinaria, contiene información basada en la
evidencia cientÍfica actual disponible y es el resultado de un habajo participativo

multisectorial e interinstitucional
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2, OBJETIVOS

2.1 Objetivo general:

Brindar lineamientos práctico para la atención integral multidisciplinaria
diagnóstica y la terapéutica, basadas en las evidencias científicas disponibles al

momento de su actualización y validación.

2.2 Objetivos específicos:

1. Proveer información actualizada a los profesionales de salud para el

diagnóstico oportuno de la AME

2. Establecer criterios para el inicio, mantenimiento y descontinuación del

tratamiento

3. Disponer las pautas de seguimiento de pacientes con AME garantizando

la atención integral y multidisciplinaria

4. Proporcionar información sobre las posibles complicaciones que surgen
con la progresión de la enfermedad, a fin de mejorar la calidad de vida de
los pacientes con AME.

Este documento está dirigido a los profesionales de la salud que participan en
los diversos procesos de atención de pacientes con atrofia muscular espinal 5q.

,9,#ro.
(;Ii]\ERAL

,. t, \l
til't \ltl.\

\.--Nrs¡, \' es

6

3. ALCANCE



4. MARCO CONCEPTUAL

4.1 lntroducción

Bajo el nombre de Atrofia Muscular Espinal (AME) se agrupa a un conjunto
heterogéneo de enfermedades que se caracterizan por la degeneración de las

neuronas motoras de la médula espinal y del tronco encefálico, lo que produce

una debilidad y atrofia muscular progresivas, secundarias al compromiso de la
segunda motoneurona a nivel espinal y bulbar inferior. La severidad clínica y

heterogeneidad genética es amplia y se extiende desde fenotipos de inicio

temprano, con debilidad proximal simétrica de extremidades, asociada a
compromiso respiratorio con muerte prematura, hasta una afectación más

ben¡gna restringida a debilidad distal no progresiva de las exkemidades
inferiores

La AME se pueden subdividir mediante análisis genéticos en dos grupos

1. AME clásica, secundaria a la deleción o mutac¡ón del gen de supervivencia
de la motoneurona (Survival Motor Neuron, SMNl) ubicado en el cromosoma
5q11.2-q13.3. En aproximadamente un 95o/oa98% de los pacientes se produce
por deleción homocigota del exón 7. En los casos restantes, se puede presentar

mutación puntual en un alelo y deleción del exón 7 en el otro (heterocigoto

compuesto).

2. AME no clásica, secundaria a mutaciones en numerosos otros genes,
también conocidas como AME no-Sq.

La AME c!ásica o AME 5q es la más frecuente, es una enfermedad
neuromuscular grave y progresiva debido a la degeneración y muerte de las
neuronas motoras de la asta anterior de la médula esp¡nal, y se manifiesta con
un espectro clinico variable.

Este protocolo hace referencia a la AME relacionada con el cromosoma 5q (gen
SMNl) por ser la de presentación más frecuente, teniendo en cuenta además
que existen recomendaciones internacionales para el cuidado de estos
pacientes, y que en los últimos años se han tenido importantes avances en el
tratamiento farmacológico de la misma.

4.2 Epidemioloqra

La AME es la segunda causa genét¡ca de muerte infantir ruego de ra fibrosis
quística, y es er segundo trastorno neuromuscurar más frecuenie en ra infancia,
después de la Enfermedad de Duchenne.
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Se ha estimado una prevalencia aproximada de 1-2 por cada 100.000 personas,

una incidencia de 1 por cada 6.000-'10.000 nacidos vivos, y una frecuencia de
portador de 't por cada 40-7 0 individuos de la población general. Ambos sexos

se afectan por igual.

La AME 5q es la forma más frecuente de AME, representando el 95% de los

casos notificados.

4.3 Genética

La Atrofia Muscular Espinal AME es causada por mutaciones patogénicas en

homocigosis o en heterocigosis compuésta en el gen de la SUPERVIVENCIA DE

LA MOTONEURONA 1 (SMN1). Este gen se localiza en el brazo largo del

cromosoma 5 en una región compleja (locus 5q1 I .2-q13.3), que ocasionan

ausencia de la proteína SMN. El 95-98% tienen una deleción homocigota (ambos

alelos) del exón 7 de SMN1, y un 2-5o/o una heterocigota compuesta (de una

deleción SMNl en un alelo y otra variante patogénica de tipo mutación de punto

en el otro alelo del gen SMNI).

El humano presenta dos tipos de genes SMN en el cromosoma 5, el SMNl y el

SMN 2, ambos implicados en la síntesis de las proteínas SMN de las neuronas

motoras, que son importantes para el mantenimiento de estas motoneuronas.
Esta proteína SMN se encuentra por todo el organismo, con altas
concentraciones en la médula espinal y es en particular ¡mportante para el
mantenimiento de las neuronas motoras.

El gen SMN 1 de localización telomérica, determinante de la enfermedad,
siempre alterado y productor de la proteína SMN completa-funcionante; y el
SMN2 de localización centromérica, modificador fenotípico de la enfermedad,
siempre presente en una o más copias y productor de la proteína SMN
incompleta-parcialmente funcionante. La gravedad de la enfermedad está
determinada principalmente por el número de copias de la neurona motora de
supervivencia 2 (SMN2). Sin embargo, esta asociación no es estricta y puede
estar influenciada por varios factores, que actúan de manera dependiente de
SMN o independiente de SMN. Estos modificadores abren nuevas posibilidades
terapéuticas para el tratamiento de AME.

Los genes SMNI y SNM2 se diferencian por 5 cambios de nucleótidos en los
exones 7 y 8, pero la diferencia crítica que hace que el gen SMN2 sea sólo
parcialmente funcional es un cambio de nucleótido (Citocina SMNi por Timina
SMN2) en el exón 7. Este cambio de nucleótido suprime el ensamblaje (splicing)
del exón 7 en más del 80% de los transcritos de SMN2. Lo que hace que la
proteína final resultante no tenga la misma eficacia que la proteína producida a
partir del gen sMNl y sea más inestable. El gen sMNl produce .un 100% de
proteína completa-funcional, y el gen SMN 2 sólo produce un 10-15%.
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Hay una correlación inversa entre el número de copias SMN2 y la gravedad de
la enfermedad; a mayor número de ellas, mayor proporción de proteína SMN

funcional y menor gravedad de la enfermedad. La mayor parte de las AME tipo
1 tienen dos copias del gen SMN2; las AME tipo 2, de dos a cuatro copias, y las

AME tipo 3, habitualmente cuatro o más copias.

No obstante, otros genes, polimorfismos del gen SMN2 o factores epigenéticos,

modifican la expresión de la enfermedad porque la correlación delfenotipo clínico

con el número de copias de SMN2 no es perfecta, como tampoco lo es su

relación con la proporción de proteína SMN.

Si bien el gen SMN afecta especialmente a la supervivencia y función de las

motoneuronas espinales, también tiene otras funciones menos llamativas en los

tejidos cerebral, cardíaco, vascular y en el sistema sensitivo y autonómico.

La AME es una enfermedad de herencia autosómica recesiva. El 95% de los
pacientes poseen dos deleciones del exón 7 del gen SMNl, heredando así un

alelo con deleción de cada progenitor. Tanto el padre como la madre tienen una
copia alterada de este gen y otra normal, por lo que no expresan la enfermedad
(son portadores asintomáticos). En cada embarazo los progenitores de un
paciente diagnostlcado con AME tienen un 25o/o de posibilidades de tener un hijo
afectado, un 50% de tener un h¡jo portador asintomático y un 25o/o de tener un

hijo sano no portador. (Gráfico 1)

En el2o/o de los pacientes con AME sólo uno de los padres es portador, entonces
el paciente presenta una mutación de novo en un alelo y en el otro una copia
alterada heredada del progenitor. En estas situaciones el riesgo de recurrencia
es menor.

Cuando se diagnostica AME es muy importante brindar asesoramiento genético
y evaluar el estado de portador de los padres y de otros familiares.

En el caso de que los progenitores deseen tener hijos con otras personas, se
recomienda saber el estado de portador de la nueva pareja ya que existe una
alta prevalencia de portadores sanos en Ia población general.

También hay que considerar la posibilidad de realizar estudios prenatales
(amniocentesis o muestra de vellosidades coriónicas) en embarazos de riesgo,
cuando se conoce el estado de portador de uno o ambos progenitores, o ante

B(;. I) IA t;ft lt.7. ,\
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antecedentes familiares de AME.
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Gráfico 1: MODO DE HERENCIA DE LA AME
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Todas estas formas parecen ser transiciones graduales desde la forma más
grave hasta la más leve excepto la forma aguda Tipo I que tiene características
especiales.

Si bien la edad de inicio de las manifestaciones es fundamental para determinar
pronóstico y clasificación, es la evolución la que finalmente indicará el Tipo de
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4.5 FO RMAS CLINICAS
Clasificación de las formas clínicas de AME según edad de inicio de los

sintomas y los máximos logros motores alcanzados. Gráfico l.

Descripció n de las Formas clínicas de AME

AME TIPO

También conocida como Enfermedad de Werdnig-Hoffmann, representa el 50-

60% de todos los casos de AME. Los síntomas se manif¡estan antes de los 6
meses. Es la forma severa de la enfermedad. Se subdivide en 3 grupos:

Tipo la: (Tipo 0 o Congénita en algunos informes) con inicio intra-útero y
presentac¡ón clínica al nacer,
Tipo I b: con inicio de síntomas antes de los 3 meses de edad,
Tipo I c: con inicio entre los 3 y 6 meses de edad, siendo este último el fenotipo
más leve (logran sostener la cabeza).
Las formas tipo lb y lc se diagnostican en las primeras semanas o meses de
vida, por lo que es fundamental que el profesional de salud de la Unidad de Salud
Familiar o de Atención Primaria esté familiarizado con la enfermedad, para
realizar derivación urgente al especialista.

Clínicamente se presenta con: debilidad generalizada (predominio proximal),
reflejos disminuidos o ausentes, hipotonÍa generalizada (predominio en
miembros inferiores), fasciculación lingual. son característicos el llanto débil, la
dificultad para toser, ra arteración de la degrución, er mal manejo de las
secreciones, er tórax en campana, ra respiración paradojar y er abdomen
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globuloso (por la debilidad de los músculos intercostales y la indemnidad del
diafragma). No hay comprom¡so sensitivo. La cognición es normal.

Evolución: nunca hay sedestación (no hay sostén cefálico ni de tronco). La

muerte ocurre habitualmente antes de los 2 años por complicaciones
respiratorias (insuficiencia respiratoria, neumonia, atelectasia).

AME TIPO II

También conocida como Enfermedad de Dubow¡tz, representa hasta el 30% de

los casos. Se manifiesta después de los 6 meses y antes de los 18 meses.

Es la forma intermedia de la enfermedad.

Clín icam ente: se caracter¡za por atrofia muscular marcada, temblor de manos

Las complicaciones respiratorias y la escoliosis son los problemas más

importantes.

Evolución: El hito motor máximo alcanzado es la sedestación estable ,no
llegando a mantenerse de pié ni a deambular, algunos pueden lograr
bipedestación (con órtesis) pero nunca logran la deambulación. El

fallecimiento del menor suele ocurrir después de los 2 años. Presentan debilidad
progresiva de predominio proximal, hipotonía y arreflexia. A medida que crecen
desarrollan deformidades esqueléticas, principalmente escoliosis, que complican
la enfermedad al producir un patrón reskictivo pulmonar, contracturas articulares
y luxación de caderas. El nivel cognitivo es normal o incluso por encima de la
media. La supervivencia está reducida, siendo la causa de mortalidad más
frecuente las complicaciones respiratorias. La supervivencia depende de la
implementación de rehabilitación (para evitar contracturas), cirugía (de la

escoliosis) y ventilación mecánica no invasiva.

AME TIPO III

También conocida como Enfermedad de Kugelberg-Welander, constituye hasta
el 10% de los casos. Se manifiesta después de los 18 meses, Es la forma leve
de la enfermedad. Se ha subdividido en 2 grupos:

Tipo lll a: con inicio entre l8 meses y 3 años
Tioo lll b: con inicio después de los 3 años y fenotipo más leve.

Clíni mente: El hito motor máximo alcanzado es la deambulación, pero
presentan rncapacidad para correr, caídas frecuentes, dificultad para subir y
bajar escaleras y para levantarse de la silla, temblor en manos, debilidad de
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En este momento, existen tratamientos modificadores de la enfermedad que

prolongan la supervivencia y mejoran la función motora. La efectividad de estos

depende de que se inicien pronto, por lo que es fundamental un diagnóstico
precoz



Evolución: Iogran bipedestación y llegan a deambular. Los que manifiestan más
precozmente la enfermedad pierden luego la capacidad de bipedestación y

deambulación. La muerte ocurre en la adultez.
AME T¡PO IV
Representa el 1olo de los casos. Se diagnostica después de la 20 o 3o década
de la vida. Con afectaciones clínicas más leves, es una forma tardía, del adulto,
más parecida a una miopatía o neuropatía en su presentación clinica. Evolución:

deambulan toda la vida.
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4.6 Fisiooatoloqía de las ciones Respiratorias oor Debilidad

< 2 años 60%1-2 04 meses No sedestac¡ón

A veces sostén
cefál¡co

Progresión rápida

TIPO I

T|PO fl 2-3 7-18 meses Sedestación
independiente

No deambulan
¡ndepend¡entes

> 2 años 27%

T|PO m > 18 meses Deambulación

independiente con
dificultad

Adulto 12%

T|PO rV 4-6 > 20 años Deambulac¡ón durante
la v¡da adulta

Adulto < 1o/o

Muscular

En la mayoría de los casos la morbimortalidad de las enfermedades
neuromusculares, incluyendo las AME, es causada por debilidad muscular.
Aproximadamente el 90% de los episodios de los fallos respiratorios ocurren a
partir de infecciones benignas del hacto respiratorio superior, más que a narcos¡s
progresiva de dióxido de carbono (CO2) u otras anormalidades respiratorias.

La debilidad muscular puede comprometer a tres grupos fundamentales de
músculos respiratorios: los inspiratorios (diafragma, parasternales, escalenos y
accesorios de la inspiración); los espiratorios (intercostales externos v
abdominales), y los que inervan las vías
geniogloso). La función muscular espi
aclaramiento de las vías aéreas y la

aéreas superiores (palatinos, faríngeos,
ratoria adecuada es esencial para el
eliminación de los tapones mucosos

BC . t,AIA\A (;(')1!¡'¿.i
riE.RETl 

R¡.1 (;r\t:t{ \ ¡

i\f st, \. Bs

13

Comparación de las formas clínicas de AME 5q. Tabla 'l

Tipo de
AME

No

copias
SMN2

Edad lnicio de
síntomas

Logro máx¡mo
alcanzado

Edad de
óbito

lnc¡denc¡a
est¡mada

.\



bronquiales. Una parte importante de la defensa de las vías aéreas es la tos,

cuyo fin es remover las secreciones.

Las formas progresivas de alteraciones musculares respiratorias producen

alteraciones de los gases sanguíneos, hipoxemia e hipercapnia, ambas

resultantes de la hipoventilación. De este modo la consecuencia final del

compromiso de los músculos insp¡ratorios es la hipoventilación alveolar con la
correspondiente hipercapnia e hipoxemia. El compromiso de los músculos

espiratorios, determina la ineficacia de la tos y retención de secreciones y el

compromiso de los músculos de la vía aérea superior afecta la deglución, lo que

conduce a la asp¡ración de saliva y alimentos que, junto a la tos ineficiente,
producen infecciones respiratorias repetidas.

La debilidad muscular lleva a la disminución progresiva de la Capacidad Vital
(CV), la intensidad y precocidad se vinculan con grados de afectación de grupos

musculares inspiratorios, espiratorios y deglutorios.

Los pacientes con AME tipo 1 alcanzan una meseta de CV < de 200 ml, y
aquellos con CV > 200 ml (AME 1c) persisten con cierto grado de autonomía
ventilatoria más allá de los 10 años. Los valores de CV logrados en pacientes
con AME tipo 2 dependen de la existencia de respiración paradojal

Después de los 6 meses de edad los niños con AME 1 (tipos b y c) tienden a
desarrollar insuficiencia respiratoria aguda (lRA) como resultado de lnfecciones
respiratorias agudas o broncoaspiraciones, por lo que muchas veces requieren
intubación orotraqueal; y solo el 6 % de las extubaciones convencionales son
exitosas. Actualmente existen técnicas que disminuyen el fracaso de las
extubaciones, el más difundido es el Protocolo del Dr. John Bach, el cual
consiste: 1) proporcionar insuflaciones profundas o «suspiros» a volúmenes
crecientes aproximándose a la previsible capacidad respiratoria, con una
frecuencia de al menos cada 5 minutos,2) practicar la insuflación-exsuflación
mecánica agresiva a través del tubo cada 10 a 30 minutos siempre que la SaO2
caiga por debajo del 94% o cuando el paciente lo requiere para el tosido asistido
y 3) una vez que la SaO2 es estable y mayor a g4o/o sin recibir oxígeno
suplementario, cambiar al paciente a un ventilador portátil de volumen y se
procede a la extubación.

una capacidad Vital (cv) de 250 ml se asocia con destete del ventilador diurno,
mientras que pacientes con cv más baja tienden a permanecer en ventilación
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Las tres principales causas de la debilidad muscular que producen alterac¡ones

respiratorias son:

1. DISFAGIA

2. HIPOVENTIIáCIÓN

3. ALTERACIÓN DE LA TOS.



mecán¡ca. Se correlaciona CV con la gravedad del deterioro muscular y con
pronóstico para respiración autónoma.

La AME tipo lfue diferenciada en 3 subtipos según gravedad de las alteraciones
respiratorias y mediciones de la CV:

¡ AME tipo I a: con inicio antes de 4 meses de edad, dependencia contínua

a ventilación mecánica y pérdida de ingesta oral antes de 6 meses de edad. Su

CV máxima o plateau es < 100 ml.

¡ AME tipo I b: con inicio antes de 4 meses de edad, CV máxima observada
< 200 ml, fallo respiratorio agudo antes de l2 meses de edad, pérdida de ingesta

oral antes de 12 meses de edad, y la dependencia continua a la ventilación

mecánica se presenta antes de los l0 años.

¡ AME tipo I c: con inicio antes de 6 meses de edad, CV > 200 ml, sin fallo

respiratorio agudo antes de 12 meses de edad, sin pérdida de ingesta oral antes

de 12 meses de edad y alcanza 10 años de edad sin dependencia continua de

ventilación mecánica.

La AME Tipo ll se subdivide en:

AME tipo ll a: Grave con respiración paradojal.

AME tipo ll b: Menos grave sin respiración paradojal.

s.DIAGNÓSTICO

Existe un retraso importante entre la aparición de los primeros signos y el
diagnóstico definitivo debido fundamentalmente a la falta de sospecha clínica por
parte del médico interviniente, que muchas veces desestima o malinterpreta los
signos referidos por los padres. También juegan su papel para el retraso
significativo entre la sospecha clínica y el diagnóstico confirmado, la
organización del sistema de salud y la accesibilidad a los estudios moleculares.

Por tanto, es fundamental tener un alto índice de sospecha ante un lactante
hipotónico para la derivación oportuna al especialista y el inicio precoz del
tratamiento

La herramienta fundamental para el diagnóstico de la AME es la exploración
física. Ante un lactante con hipotonía se deben explorar los datos que guíen
hacia una enfermedad neuromuscular, que son los casos donde sospechar
atrofia muscular espinal.

a
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Prenatal: movimientos fetales reducidos, polihidramnios

Recién nacidos: asfixia, insuficiencia respiratoria e hipotonía al nacer

Lactantes: incapacidad para sostener el cuello, hipotonía, reducción del

movimiento de brazos y piernas, tos y llanto débiles, neumonía recurrente

Niños en edad preescolar: retraso en los hitos motores, lentitud al caminar,
correr, detenerse, subir escaleras y caídas frecuentes

Escolares: atrofia muscular, intolerancia al ejercicio, dificultad para caminar,
correr, saltar, subir escaleras, andar en bicicleta o patear

Las pruebas genéticas son definitivas para diagnosticar la AME. Debido al
espectro uniforme de mutación, el análisis molecular realizado con mayor
frecuencia es la detección de la deleción del exón 7 del gen SMN1.

Frente a un paciente con características clínicas de AME el primer estudio a
solicitar es el estudio molecular. (Gráfico 2)

o Técnica de PGR-RFLp (polimorfismos de rongitud de fragmentos de
restricción):
y' permite detectar ra dereción en homocigosis der exón 7 der gen sMN.ly' no detecta individuos heterocigotos para la deleción
r/ no permite cuantificar el número de copias del gen SMN2.

si la PCR es negativa se sugiere una reevaruación crínica der paciente y si
persiste la sospecha crínica es necesario soricitar estudio genético por técnica
de MLPA.

Técnica de PCR/CE (electroforesis ca pilarlt
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5.'t Principales hallazqos en la anamnesis o en la evaluación clínica:

5.2 . Historia familiar de AME: Si es positiva ayuda al diagnóstico.

5.3 Estudio qenético molecular:

Entre las metodologías, las más utilizadas son MLpA (amplificación de sonda de
ligadura múltiple) y PCR en tiempo real.



y' Realiza amplificación y secuenciación por electroforesis capilar de los
genes SMNl y SMN2.

y' Permite rdentificar diferentes números de coplas de SMN 1 y SMN2 con

alta sens¡b¡lidad, diagnosticando y clasificando al paciente en un único
estudio.

y' Diferencia homocigotos de heterocigotos

Si bien el número de copias del gen SMN2 no es necesario para el diagnóstico
de AME, debería ser evaluado por su influencia en la severidad del fenotipo y su

implicancia en posibles tratam¡entos.

Si el MLPA viene normal para SMNI y la clínica es fuertemente sugestiva de

AME y/o hay indicios de consanguinidad parental, se debe secuenciar todo el

gen SMN 1 en busca de variantes patogénicas de punto.

5.4 Otros estudios auxiliares:
En pacientes con sospecha de AME y que no presentan mutación en el gen

SMNl, el diagnóstico clínico puede respaldarse mediante otros estudios
auxiliares.

a Creatinfosfokinasa (CPK) habitualmente los valores son normales, pero

en algunos pacientes AME lll pueden tener valores altos, similares a las

distrofias musculares de cinturas.

a Electromiografia (EMG) no suele ser necesario en los pacientes con

AME I y AME ll donde el exámen físico detallado permite tener una alta

sospecha diagnóstica, pero puede ser de utilidad en los pacientes

deambuladores (Tipos lll y lV), en los que se observa un patrón

neurogénico sin compromiso sensitivo, y cuyo diagnóstico diferencial
desde el punto de vista clínico con las distrofias de cintura es más
dificultoso.

Biopsia muscular permite identificar, en personas con AME, cambios
neurogénicos. Estos hallazgos son inespecíficos y pueden encontrarse en

a

o Técnica de MLPA (amplificación de sondas tras ligación múltiple):

y' Permite cuantificar el número de coplas de los genes SMNl y SMN2.
y' Detecta pacientes con deleción en homocigosis del gen SMN'l , así

como en heterocigosis. En los casos de deleción en heterocigosis, al
presentar una única copia del gen SMN I , se debe realizar una

secuenciación en busca de una mutación puntual en la única copia
presente del gen SMN1, por otra técnica.

y' No detecta variantes patogénicas de punto en el gen SMNl

^G#ffi*,,
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otras afecc¡ones. De esta manera, este tipo de examen no puede ser una

confirmación del diagnóstico, sino más bien una herramienta adicional
para ayudar en el diagnóstico

ALGORITMO OIAGNOSTICO
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GRAFICO 2: ALGORITMO DE DIAGNÓSNCO



La AME es una enfermedad multisistémica, es decir, además de afectar nervios
y músculos, tiene repercusiones ortopédicas, gastro¡ntestinales, respiratorias,
cardiovasculares y metabólico-nutricional.

Médicos de diversas especialidades, nutricionistas, fisioterapeutas, logopedas y

terapeutas ocupacionales participan en una atención conlunta e integrada de los
pacientes con AME.

Todos los pacientes con sospecha clinica de AME o con historia familiar positiva

de AME deben ser referidos en un establecimiento de salud que cuente con

capacidad para evaluación neurológica por un especialista (neurólogo), la
realización del diagnóstico genético molecular, el inicio del tratamiento específico
y del abordaje integral multidisciplinario y donde se pueda elaborar un plan de
seguimiento para la contrarreferencia garantizando el mantenimiento del

abordaje integral multidisciplinario. Ver Gráfico 3

Ante la

sospecha
diagnóstica
ya sea por

*Al momento de la elaboración de este documento el establecimiento de salud que
cumple esos criterios lo constituye el Hospital General Pediátrico Niños de Acosta ñu
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6.EVALUACIÓN Y ABORDAJE MULTIDISCIPLINARIO
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'Al momento de la elaboración de este documento el establec¡m¡ento de salud que cumple esos

cr¡terios lo constituye el Hosp¡tal General Ped¡átrico Niños de Acosta Ñu

El Neuropediatra es el especial¡sta competente para:

o Confirmar la sospecha diagnóstica planteada por el profesional de la salud
que ref¡ere al pac¡ente (médico pediatra, médico de familia, médico general,
enfermera, obstetra u otro) mediante interrogatorio dirigido y examen fisico
detallado.

o Sollc¡tar estud¡o genético molecular para la confirmación diagnóstica
. Solicitar e iniciar terapia modificadora de la AME
o Planificar el abordaje multidisciplinario según necesidades y en

comunicación con el médico pediaha.
. Seguir resultados de la
o Derivar al genetista

tera de rehab ilitación
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Gráfico 3: FLUJOGRAMA DE ATENCIÓN

6.1 ABORDAJE NEUROLÓGICO

I



o Comunicar a la familia en coordinación con el pediatra: evolución clínica,
pronóstico, expectat¡va de vida, posibilidades terapéuticas actuales,

importancia de la atención y seguimiento multidisciplinario.

El pediatra debe:

o ldentif¡car y cuidar los aspectos sanos de los pacientes con AME.
o Mantener los controles pediátricos apropiados de alimentación, crecimiento,

desarrollo, vacunac¡ón, escolaridad, etc. (Tabla 2)
o Evaluar e intervenir sobre las complicaciones propias de la enfermedad,

como deterioro de la salud ósea, nutricional y gastrointestinal.
o Derivar a otras especialidades y gestionar el apoyo multidisciplinario:

neumología, medicina física y rehabilitación, gastroenterología, nutrición,
kabajo social, psicología, cirugía ortopédica y traumatológica u otro que se
considere necesario según la evolución.

o Mantener una comunicación fluida y permanente con el neurólogo
o Partic¡par de las informaciones a los familiares y conocer las decisiones

sobre el tratam¡ento.

TABLA 2: Recomendaciones de Control Pediátrico

ALIMENTACIÓN Y
SUPLEMENTACION
DE
MICRONUTRIENTES

o Lactancia materna exclusiva hasta los 6 meses. con eventual
complemento en caso de ser necesario.

. lncorporación de semisólidos y sólidos a partir del 60 mes. Según
condición clínica del paciente.

o Suplementación con vitaminas A-D-C desde el nacimiento hasta los
12 meses, agregándole flúor en forma tópica (crema dental) desde
el inicio de la dentición

o Suplementación con sulfato ferroso a i -2 mg/kg/dia a partir del 40
mes hasta el año de vida

o Vacunación según calendario de esquema regular del programa
Ampliado de lnmunizaciones (pAl)

o Se recomienda profilaxis para Virus Sincitial Respiratorio (VSR) en
pac¡entes menores de 2 años con AME tipo I
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6.2 ABORDAJE CLíNICO

VACUNACIÓN



NEURODESARROL
LO

. Realizar evaluación del desarrollo global y sensorial, e intervención
según necesidad.

o Derivar a un SIT (Servicio de lntervención Temprana) pa

estimulación temprana. VER ANEXOS
ar

OTROS
CONTROLES

o Se sugiere derivación oportuna a Oftalmologia, Otorrinolaringología,
Odontología.

ESCOLARIDAD Y
RECREACIÓN

ADOLESCENCIA

o lncentivar la inclusión escolar
a Fomentar la incorporac¡ón de los niños a las actividades recreativas

y sociales con sus pares

o Los adolescentes no presentan afectación del eje hormonal,
p ud iendo alcanza¡ ca racteres sexua les ad u ltos.

o Pueden presentar retraso en las etapas del desarrollo puberal debido

a la condición crónica de su enfermedad o al bajo peso.

o Abordar temas relacionados a esta etapa del desarrollo: embarazo,
enfermedades de transmisión sexual, abuso de sustancias, proyecto

de estudio o laboral.

o lncentivar la inclusión y socialización a través del deporte u otras
actividades recreativas

El manejo respiratorio es el aspecto más crítico para prolongar la supervivencia
y la calidad de vida en estos pacientes. Las medidas de soporte respiratorio
muscular son el conjunto de técnicas y dispositivos que asisten la inspiración y
la espiración, ya sea mediante la aplicación de manera mecánica o manual de
fuerzas sobre la superficie externa del cuerpo o mediante cambios intermitentes
en la vía aérea.

Dentro del enfoque del tratamiento de las afecciones respiratorias en los
pacientes con AME se incluye:

l. Soporte ventilatorio no invasivo (SVNI) en combinación con

2. Técnicas de higiene bronquial

3. Tos asistida mecánicamente (TAM)

Los Objetivos del Tratamiento de la afeccion respiratoria son:
<.

(0,, ,hyh\*k*,t-, , ,,\t,CR¡1 I \Rl 1 (,t \f..tt
I¡SP \ 8S

6.3 Neumología. Kinesiologia y fisioterapia respiratoria.



o A largo plazo son prevenir el fallo respiratorio, las hospitalizaciones, la

necesidad de intubación y traqueostomía.

o A mediano plazo: 1) mantener la "compliance" (distensibilidad) y elasticidad
de los pulmones y de la pared torácica; 2) maximizar los flujos de tos; 3)

mantener esencialmente normal la ventilación durante todo el día.

Las diferentes modalidades de SVNI, se constituyen como herramienta cardinal
para el tratamiento de la hipoventilación, las terapias resp¡ratorias de tos asistida
y reclutamiento de volúmenes pulmonares tienen el objeto de asistir la tos débil,
para en conjunto, prescindir de la traqueostomia y permitir el retiro de técnicas
invasivas de ventilación mecánica. Si bien las Enfermedades Neuromusculares
(ENM) que cursan con insuficiencia respiratoria conforman un grupo

heterogéneo con características propias, comparten ciertos aspectos que
permiten considerarlas en conjunto:

- Debilidad de los músculos respiratorios (inspiratorios/espiratorios/bulbares).

- Evolución progresiva hacia la insuficiencia respiratoria crónica.

- Aparición en algún momento de episodios de insuficiencia respiratoria aguda.

- Necesidad de considerar la eventual implementación de medidas anticipadas y
atender las preferencias del paciente.

En presencia de indemnidad bulbar y permeabilidad anatomo-funcional de la via
aérea superior estos pac¡entes pueden ser ventilados sin la necesidad de una

traqueostomía y aún con los músculos inspiratorios y espiratorios
completamente paralizados.

La tos inefectiva es muy prevalente en las ENM. Su inadecuada atención puede

aumentar la morbi-mortalidad. La tos inefectiva puede ser el resultado de:

Los pacientes con ENM tienen debilidad predominante de los músculos
esp¡ratorios. La misma suele anteceder a la hipoventilación en años. si bien
pueden estar asintomáticos, su condición puede empeorar drásticamente debido
a una infección de las vías aéreas superiores con producción de secreciones e
incapacidad para expectorar a causa de una tos inefectiva. Esto puede
desencadenar una serie de compricaciones: consurta a sara de emergencias,
oxigenoterapia, empeoramiento de la hipercapnia, intubación, asistencia

edc. »

- lnadecuada capacidad para inspirar por debilidad de los músculos inspirator¡os
(este es el factor menos importante).

- Cierre insuficiente o ausente de la glotis (compromiso del nervio glosofaríngeo
o pacientes intubados).

- lnadecuada capacidad para generar presión espiratoria (se considera el factor
más importante).
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respirator¡a mecánica, aspiración de secreciones, falla en la desconexión por

secreciones que no se pueden movilizar, traqueotomía, infecciones
nosocomiales, falla multiorgánica, muerte. La apropiada atención a la función de
los músculos espiratorios puede abolir esta desafortunada secuencia de
eventos.

El paciente con AME requiere una evaluación funcional respiratoria y el que

realiza la evaluación respiratoria realiza el pedido de tratam¡ento respiratorio
segun los resultados obten¡dos en consenso con la pediatra o neurologó.

VALORACIÓN FUNCIONAL RESPIRATOR¡A

Permite cuantificar los volúmenes y capacidades pulmonares, la función de los

músculos, la funcionalidad de la tos y la efectividad de la ventilación. Su

evaluación específica requiere de dispositivos especiales. (Tabla 3)

TABLA 3: Parámetros y elementos de evaluación de la función pulmonar

1. Función pulmonar

El uso de un espirómetro o respirómetro permite medir la capacidad vital con
el paciente sentado y acostado y la capacidad máxima de insuflación (MlC) Iuego
de apilamiento de aire de manera espontánea (air staking), con bolsa de
resucitación manual, con ventilación por pieza bucal o con respiración
glosofaríngea.

2. Hipoventilación y sueño

ABG
a-ls-
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Parámetros específicos de
Evaluación Elementos de Evaluación

1- Dióxido de Carbono final espirado
(c02ET). 1- Capnógrafo

2- Capacidad Vital (CV) y Capacidad
Máxima de lnsuflación (CMl). 2-Respirómetro / Espirómetro.

3- Flujo Pico Espiratorio (FPE) y Flujo
Pico Tosido (FPT). 3- Flujómetro.

4-Flujo Espiratorio medido por el

lnsuflador/Exuflador Mecánico de la

tos.

4- lnsuflador/Exuflador Mecánico de la
tos con medidor de flujo espiratorio.

5-Oxímetro de pulso.
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5- Saturación Arterial de Oxígeno
( Sao2)



En las ENM la hipoventilación por lo general es nocturna al inicio y luego
progresa a hipoventilación durante el día. Cuando los pacientes presentan CV

disminuida y síntomas de hipercapnia durante el día se debe sospechar que

durante la noche los niveles de CO2 son más elevados aún. Sin embargo,

cuando los pacientes no presentan sintomas claros y tienen CV normal o limite,

es fundamental la monitorización no invasiva continua de SpO2 y del CO2
durante el sueño para detectar hipoventilación nocturna.

Los niveles de CO2 en la sangre pueden medirse de manera no invasiva con un

capnógrafo y la SpO2 con un saturómetro.

La utilización del oximetro de pulso facilita la introducción de la Ventilación

Mecánica No lnvasiva §MNl) en pacientes hipercápnicos con desaturaciones

debidas a la hipoventilación alveolar crónica. Cualquier desaturación en aire

ambiente indica alguna combinación de hipoventilación, acumulación de

secreciones y enfermedad pulmonar residual, el mantenimiento de la SaO2 >

95% es un criter¡o altamente primordial para la decanulación o extubación de

estos pacientes

3. Funcionalidad de la Tos

En las ENM la disminución de la CV ocurre de manera simultánea con la
disminución de la capacidad tusígena. La tos puede medirse a través de las

maniobras de pico flujo de la tos (PCF). Cuando la capacidad vital desciende
por debajo del 40o/o, el PCF será menor a los 160 litros por minuto, punto en el
que la tos es inefectiva.

El flujo espiratorio medido por el lnsuflador/Exuflador Mecánico de la tos
determina el flujo máximo alcanzado con la tos. La falta de fueza para la tos es
una de las dificultades encontradas en las enfermedades neuromusculares. Un

flujo pico de 160 Um se considera mínimo; para conseguir una tos efectiva son
requeridos flujos de enÍre 270 a 300 Um pudiendo ser la misma espontánea o
asistida manualmente (a¡r stack¡ng + aceleración del flujo espiratorio con
presiones manuales).

6.3.1 Tratamiento de afectaciones respiratorias en AME

6.3.1.1 SoporTe Ventil, rio No lnvasivo (SVNtl

Para la aplicación de SVNI se recomienda la ventilación a volumen controlado
(VCV) modalidad A/C de 800 a 1500 ml para adolescentes y adultos, y se deja a
los usuarios elegir el volumen deseado según variaciones fisiológicas del
volumen tidal. Pudiendo ¡ealizar con el mismo el "air stacking" o apilamiento de
aire (técnica de hiperinsuflación activa para retener el máximo volumen posible
de aire que es aportado a kavés del bolseo manual o a través de un ventilador
volumétrico mediante un cierre efectivo de la glotis).
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Para los niños pequeños y otros pacientes que no puedan retener el aire y
rcalizat el reclutamiento activo del volumen pulmonar se prefiere la ventilación
controlada por presión (VCP) también modalidad A,/C una presión preseteada de
18 cm H2O.

lndicaciones del Sopoñe Ventilatoio No lryvasivo (SVNI)

Según estudios realizados los pacientes neuromusculares requieren asistencia
ventilatoria nocturna cuando la CV en decúbito supino disminuye cerca del
30% de lo normal predicho

El soporte vital no invasivo (SVNI) debe iniciarse cuando hay evidencia de
hipoventilación nocturna cuyos síntomas son despertares, cefalea matinal,
fatiga, somnolencia diurna y dificultad en la concentración. Los gases matinales
son de baja sensibilidad y molestos para el niño, sin embargo, podría ser de
utilidad la medición de PCO2 de forma no invasiva
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El SVNI es necesaria además cuando existe dependencia para gatillar un flujo
de aire adecuado, cuando hay descompensaciones con infecciones que

requieren la administración de oxígeno, para lograr una extubación exitosa, en

anticipación a la descompensación por infección respiratoria, en el manejo
perioperatorio de una gastrostomía o cirugía de escoliosis, en dependencia de
ella o para dar de alta al domicilio con cuidados paliativos.

Los consensos internacionales sugieren que también deberia iniciarse si existe
tos inefectiva, pectus y tórax acampanado y/o respiración paradojal.

El Soporte Vital No lnvasivo debe asistir directamente al músculo, por tanto, la
entrega de presión positiva contínua en las vías aéreas (CPAP) y las
modalidades de bi-nivel de presión (B¡PAP) a bajos niveles (< a 18 cmH20) no
son considerados como soportes ventilatorios y no son útiles para pacientes con
un fallo principalmente ventilatorio que necesitan un soporte ventilatorio
completo, que sería el caso de los pacientes con AME.

Por otra parte, la ventilación controlada por presión (VCP) tiene la ventaja de
facilitar la iniciación del SVNI en los niños o en pacientes que solo tienen
síndrome de apnea del sueño, mientras que muchos de los pacientes con un
nivel de comprensión de 5 o más años de edad prefieren la ventilación ciclada
por volumen (VCV) en especial durante el día, ya que les permite el acúmulo de
aire a través del "air stacking" o apilamiento de aire.

Cuando el Flujo Espiratorio, medido por el lnsuflador/Exuflador Mecánico de
la tos, es mayor a 150 Um se puede realizar la decanulación, y valorar el ingreso
a sVNl. cuando el mismo mide por debajo de I 10 um no se pueden realizar las
decanulaciones. En bebés y niños pequeños que dependen del ventilador y
están traqueostomizados no se realiza la decanulación.
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Establecer una alarma a un nivel de 94% de saturac¡ón ayuda a mantener la
saturación de oxígeno normal durante todo el día, al caer el mismo por debajo
del 95% se debe realizar respiraciones profundas. Si el paciente no puede

realiza¡ estas respiraciones profundas la VMNI es inhoducida a través de una
pieza bucal o a través de una interfase nasal. La monitorización contínua de
oxígeno es especialmente importante en el caso de las infecciones del tracto
respiratorio.

6.3.1.2 Técnicas de Hiqiene Bronquial

TABLA 4.: Técnicas de Higiene Bronquial en AME

6.3.1.3 Tos asistida mecánica fTAM)

Es necesario tener en cuenta que la tos de los lactantes y niños que no tienen
sedestación es inefectiva para prevenir las neumonías y puede llevar al fracaso
respiratorio agudo. En el caso de la AME donde la debilidad muscular es
marcada incluyendo a los músculos respiratorios, además de la asistencia
manual se recomienda combinar la misma con la tos asistida mecánica (TAM)
que entrega insuflaciones profundas seguidas inmediatamente de exuflaciones
profundas y cuya magnitud de presiones y el tiempo de entrega son
independientemente ajustables. Las presiones de insuflación y de exuflación
pueden ser entregadas por una interfaz oronasal, una simple pieza bucal, un
tubo endotraqueal o por una cánula de traqueostomía. El cambio brusco de
presión en un espacio corto de t¡empo genera un flujo de aire capaz de expulsar
las secreciones.

Un tratamiento de TAM consiste en realizar cerca de cinco ciclos seguidos por
un corto periodo de respiración normal o uso del ventilador para evitar
hiperventilación. Las presiones de insuflación y exuflación van de t 50 a 60 cm
de H20 por la boca o por boca y nariz (interface oronasal) o a 160 a 70 cm de
H2O por cualquier tubo invasivo de las vías aéreas. Para los lactantes son
usadas las mismas presiones, pero ellos respiran tan rápido que la insuflación y
exuflación deben ir coordinadas con el ritmo respiratorio o usar el Cough-Track
ru o el T70 CoughAssist rM usado para que el lactante dispare a la máquina. Es
necesario tener en cuenta que la meta es alcanzar una rápida expansión torácica
máxima seguida de un vaciamiento pulmonar inmediato, ambos en un tiempo
que debe ser seteado con el tiempo de máxima insuflación y exhalación que
alcanza cada paciente en particular.
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Técnicas de Higiene Bronquial en AME

Apilamiento de
aire ( Air
Stack¡ng)

Aspiración de
secreciones

Asistenc¡a
Mecánica de la

Tos +
compresión



6.3.1.4 Rec lutamiento de volumen pulmonar (RVP):

Técnica que consiste en suplementar volúmenes de aire al paciente con el fin de

lograr una expansión torácica completa que permita llevar al paciente a

capacidad máxima de insuflación, emulando un suspiro. Entre sus beneficios
principales es mantener y/o mejorar la distensibilidad toracopulmonar, prevenir

y revertir microatelectasias entre okas (ver figura RVP).

La técnica de RVP se puede lograr de varias formas, dentro de las cuales están:

Apilamiento de aire: Considerada RVP activo/asistido y/o autónomo.

Técnica que consiste en suplementar volúmenes de aire al paciente

por medio de una bolsa de resucitación manual o un ventilador

volumétrico, máquina de asistencia mecánica de la tos con presiones

durante la inspiración > 40 cm de H2O, en sincronía con el paciente,

quien va cerrando la glotis cada vez que se suministra aire,

acumulando consecutivamente los volúmenes hasta llegar a
capacidad máxima de insuflación (CMl).

Reclutamiento de volumen con válvula unidireccional:
Considerada una técnica de RVP pasiva y asistida. Se utiliza una bolsa

de resucitación manual con válvula unidireccional que actúa como
glotis accesoria permitiendo el paso de aire solo hacia el paciente,

evitando que el paciente no cooperador espire, persigue el mismo

objetivo de llevar a CMl.

6.3.1.5 Otros aspectos en el tratam¡ento respiratorio

Utilización de Oxígeno
Exacerba el fallo ventilatorio al aumentar la SaO2 en forma artificial y alterar el
control respiratorio a nivel del SNC, dando como resultado el empeoramiento de
la hipercapnia, debido a que la dificultad primaria de dichos pacientes es por la
debilidad muscular y el fallo es ventilatorio, no obstante, la aplicación de la
oxigenoterapia es útil en los casos de fallos respiratorios agudos hasta revertir la
hipoxia pulmonar tisular. Esto generalmente sucede durante las infecciones
respiratorias tales como las neumonías, donde el fallo es respiratorio por
alteraciones pulmonares intrínsecas o de las vÍas aéreas y la descompensación
es aguda, con deterioro de los gases sanguíneos arteriales y consecuente
disminución del pH sanguíneo a niveles inferiores a 7.25, produciéndose un
aumento de la resistencia vascular pulmonar con alteraciones de la ventilación-
perfusión o una hipoxia pulmonar tisular. Además, en estos casos los músculos
respiratorios pueden fatigarse más y la acumulación de secreciones puede ser
mayor, siendo insuficientes los medios no invasivos de tratamiento hasta que se
resuelva la patología pulmonar.
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Traqueostomia
El manejo respiratorio tiene como uno de sus objetivos prescindir en lo posible

de la traqueostomía, pero cuando la misma es inevitable pueden presentarse

complicaciones que incluyen estenosis traqueal, fistula traqueoesofágica,
aumento de aspiración de la comida, hemorragia, bronquitis crónica purulenta,

formación de granuloma y sepsis de sinusitis paranasal , parálisis de la cuerda
vocal, estenosis laríngea, disfunción de los músculos hipofaríngeos y posible

colapso de las vías aéreas.

La no utilización de traqueostomía facilita el destete del ventilador y mejora la

calidad de vida. Además, las funciones de la musculatura inspiratoria y

espiratoria pueden suplirse incluso en pacientes con 0 ml de capacidad vital (CV)

con la ventilación mecánica no invasiva (VMNI).

Para evitar la traqueostomia lo más importante es el SVNI en forma contínua y

el uso de la TAM.

Para los Transtornos respiratorios del sueño (TRS) indicar soporte de

ventilación no invasiva en caso de hipoventilación nocturna, o de atelectasias e
infecciones recurrentes sin respuesta a la asistencia kinésica respiratoria y

clearance adecuado de secreciones. Para favorecer el desarrollo pulmonar y
torácico de niños con AME Tipo I considerar las técnicas de aplicación de presión
positiva y la indicación precoz de SVNI.

'l .Control regular de: CV, FPT, COzET y SaOz

2.lntroducir Técnica de apilamiento de aire (Air Stacking) con bolseo manual
cuando:

2.1 La CV es < al 50% de lo predicho o s a 2000 ml en adultos.
2.2FPl es < a 270 Um

3.lntroducir Técnica de Tos Asistida Mecánicamente (TAM) cuando FpT es
< a 160 Um.

4.Cuando la SaO2 es < a 95%: Usar técnicas de apilamiento de aire y TAM
hasta normalizar SaO2 > a g5o/0. Si las técnicas anteriores fallan para
normalizar SaO2 > a 95o/o considerar posibilidad de Hipoventilación,
Enfermedad Pulmonar, Neumonia o Atelectasia

S.En el caso de requerimiento de intubación por Enfermedad pulmonar
severa aplicar TAM cada hora hasta normalizar sao2 2 a g5o/o sin necesidad
de oxígeno suplementario con CO2 nornañ <--
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6. Requerimiento para extubaciones

6.1 . SaO2 ¿ a g5o/o sin oxigenoterapia (sea o no posible el destete)
6.2 Niveles normales de Dióxido de Carbono.
6.3 Rangos normales de FR según faja etaria.
6.4 Aplicación inmediata de Soporte Ventilatorio No lnvasivo (SVNI) post

extubación.
6.5 Entrenamiento de los familiares y cuidadores para aplicar TAM las

primeras 24h. post extubación

7.En presencia de Hipoventilación Alveolar Crónica Sintomática:

7.1 lndicar SVNI nocturno

7.2 Progreso gradual a SVNI diurno según requer¡mientos.

S.Gastrostomia P¡ecoz: Evita broncoaspiraciones y consecuentes

complicaciones con riesgos vitales

6.3.3 Dispositivos para maneio resoiratorio en el hoqar

1. Oxímetro de Pulso (la SaO2 debe ser => 95% sin soporte de 02)
2. Bolsa de Resucitación manual (cuando FPT< 270 UM)
3. Dispositivo de Ventilación No invasiva (cuando CV<40% de lo predicho)

Los niños con AME son particularmente vulnerables al desarrollo de lnfecciones
Respiratorias Agudas (lRA)

La debilidad muscular hace que los signos de dificultad respiratoria sean más
sutiles. La oximetria de pulso es una herramienta fundamental en la evaluación
del niño con intercurrencia respiratoria. El decúbito dorsal plano (no
semisentado) favorece el funcionamiento diafragmático en AME tipo I y ll y es el
decúbito preferencial durante las intercurrencias. La oxigenoterapia corrige la
hipoxemia, pero no mejora la ventilación.

Para p revenir las infeccrones reso iratorias recu rrentes:
Asegurar inmunizaciones con vacuna antigripal y antineumocócica
se recomienda profilaxis para VSR (virus sincitial respiratorio) para niños
conAMEl<2años
Tratar los trastornos de deglución.

En el tratam iento de intercurrenctas resD iratorias se suqtere:
lniciar antibioticoterapia precoz.
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lndicar asistencia k¡nésica resp¡ratoria para fac¡l¡tar la movilización y

eliminación de secreciones y evitar atelectasias.
Mantener buena hidratación y evitar ayunos prolongados

El daño muscular de la AME impacta en el sistema musculoesquelético y dificulta
la ejecución de las actividades diarias como caminar, comer, bañarse y respirar.

Los principales problemas musculoesqueléticos son las contracturas,

desviaciones de la columna vertebral, complicaciones óseas y problemas de la
cadera, por lo cual deben ser evaluados por un cirujano ortopédico.

El equipo de rehabilitación tendrá a su cargo diseñar un plan de tratamiento, para

la atención de las personas con AME. Se recomendarán ejerc¡c¡os y

herramientas o aparatos de asistencia que ayudarán a controlar y prevenir las

contracturas musculares, las deformidades de la columna vertebral, el dolor y las

fracturas óseas que pueden empeorar la discapacidad.

Los dispositivos de ayuda, que van desde aparatos ortésicos, aparatos

ortopédicos hasta sillas de ruedas motorizadas, son ¡mportantes para la salud,

ayudando a mantener la mejor postura para la función pulmonar y la

alimentación, así como para actividades de la vida cotidiana.

o Establec€r el plan terapéutico teniendo en cuenta la clasificación funcional
del tipo de AME (ver ANEXO 1)

o Real¡zar la primera evaluación al inicio del tratamiento y luego cada 6 meses:
rango de movimiento (goniometría), fueza, función, control postural,

utilización de escalas funcionales, AVD (actividades de la vida diaria).
o Real¡zar asistencia kinésica motora en función a los objetivos terapéuticos y

funcionalidad, con entrenamiento a la familia para rut¡na de ejercicios
domiciliarios

o Utilizar férulas para mantener rango articular y prevenir dolor

6.5.1 Escoliosis
La escoliosis se presenta en un 78 a 100o/o de los pacientes. Hay predominancia
de curvas torácicas y toraco lumbares derechas y lumbares izquierdas. Suelen
ser curyas flexibles que pueden acompañarse en menor frecuencia de cifosis.
Una vez iniciada la escoliosis evoluciona de forma rápida.

En la AME tipo I la limitada supervivencia no había permitido ver complicaciones
vertebrales, pero con el aumento de la supervivencia y de las adquisiciones
motoras, la sedestación y bipedestación, los pacientes van desarrollando
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6.5 ABORDAJE DE REHABILITACIÓN Y CUIDADOS ORTOPÉDICOS

Pautas Terapéuticas:



En la AME tipo ll su inicio es precoz, con una edad media de cuatro años; se

suele indicar corsé o asientos moldeados con el objetivo de proporcionar una

mayor estabilidad del tronco en el sedente, permitir un uso funcional de sus
manos y retrasar la cirugía.

En la AME tipo lll, la aparición es más tardía y menos constante y suele coincidir
con la etapa de pérdida de marcha. El uso del corsé es controversial; puede ser
utilizado para soporte postural, pero no hay evidencia científica suficiente que

demuestre el retraso en la progresión de la curva. Si se utilizan deben ser
fabricados con un recorte abdominal, permitiendo la adecuada excursión
diafragmática y acceso a la gastrostomía si la tiene.

La evaluación de la columna vertebral debe ser ¡ealizada dentro de la rutina de
cada examen físico y cuando se sospecha una cifoescoliosis se debe realizar
una espinografía, en ambas incidencias (anteroposterior y lateral), en los no

sedestadores midiendo el ángulo de Cobb en supino o bien en sedestac¡ón con

un soporte del tronco y la posición más erguida posible en los sedestadores y

ambulantes. Los pacientes con AME tipo ly tipo ll con escoliosis de más de
20"de ángulo de Cobb deben ser monitorizados cada 6 meses.

El tratamiento quirúrgico es el manejo de elección, se recomienda cuando el
ángulo de Cobb de la curvatura mayor sea superior o igual a 50o y la tasa de
progresión superior o igual a 10o por año. Se recomienda demorar la intervención
hasta la edad de 4 años y usar barras de crecimiento en niños menores de I -',l0
años. En pacientes con maduración ósea adecuada se realiza la artrodesis
definitiva instrumentada de columna, con o sin extensión a la pelvis. Con el
advenimiento de nuevas terapias de aplicación intratecal, se recomienda dejar
libre uno o dos niveles a nivel lumbar en la linea media en el momento de la
cirugía.

Es una complicación ortopédica común en pacientes con AME, principarmente
en los pacientes no deambuladores. La falta de bipedestación ocasiona menor
crecimiento del trocánter mayor del fémur. A esto se suma la debilidad muscular
y la laxitud ligamentaria, ro que predispone a coxa varga y a la ruxación o
subluxación de ra cadera uni o biraterar. En generar ra cirugía no se recomienda
debido al arto índice de compricaciones postoperatorias, ra probabre recidiva y
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El objetivo quirúrgico es lograr un tronco estable y balanceado en los planos
frontal y sagital. como se trata de una intervención compleja, es muy importante
la evaluación prequirúrgica multidisciplinaria para decidir el momento oportuno,
considerando los riesgos, aspectos nutricionales y respiratorios y los cuidados
postoperator¡os.



porque no camb¡a el estado func¡onal del paciente. La luxación de cadera no

empeora con la bipedestación, no produce dolor y no compromete al sentado o

higiene del paciente.

El tratamiento conservador de rehabilitación ya ha sido descrito anter¡ormente.
Las cirugías ortopédicas de los miembros superiores y especialmente de los

inferiores deberían ser consideradas en caso de presencia de dolor o impotencia

funcional.

La tenotomía o alargamiento del sartorio, tensor de la fascia lata, recto femoral,

iliopsoas, aductores y flexores de rodillas pueden ayudar a aliviar los síntomas

de los pacientes con contracturas severas de la caderas y las rodillas. La

tenotomía o transpos¡c¡ón del tibial posterior y la tenotomía del flexor largo del

dedo gordo o extensor largo del dedo gordo y tendones peroneos puede ser
beneficioso. Además la tenotomía de Aquiles o capsulotomía del tobillo puede

ser usada con juicio para beneficiar a los pacientes con contracturas de tobillo o
p¡e.

Los periodos de inmovilización pueden agravar el deterioro de la función motora
de estos pacientes con AME, por lo que son particularmente importantes los
programas de recuperación post quirúrgica y de rehabilitación.

La escasa movilización del aparato locomotor produce el deterioro de la salud
ósea generando mayor riesgo de osteopenia, osteoporosis y fracturas. La
actividad física contragravedad durante el crecimiento es un estímulo importante
para la adquisición de masa ósea, ya que el osteoc¡to responde al estímulo
mecánico para sintetizar matriz ósea. La proteína SMN tiene un rol específico en
el metabolismo del hueso al interactuar con el factor estimulante de osteoclastos,
por lo que la alta incidencia de osteopenia y fracturas en pacientes con AME no
se puede atribuir únicamente a la debilidad muscular o falta de ejercicio.
Se recomienda:
-Solicitar laboratorio (calcemia, fosfatemia, FAL, creatinina, vitamina D y pTH)
anualmente o según evolución a criterio del especialista.
-Realizar espinografía anual si hay cifoescoliosis o dolor óseo agudo en la
columna para evaluar presencia de fracturas vertebrales por compresión.
-solicitar densitomehía ósea anual, el especialista evaluará su indicación e
interpretación en forma individualizada.
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Un correcto estado nutricional permitirá reducir posibles complicaciones

recurrentes de infecciones, así como posibilitar al paciente ¡ealiza¡ las terapias
respiratorias y físicas con la intensidad necesaria y contribuirá a mejorar su

sobrevida. Tener presente que los pacientes con AME tiene requerimientos

calóricos menores que la población sana dado que tienen menor masa magra

metabólicamente activa.

Cada 6 meses debe ser realizada una evaluación del estado nutricional del
paciente, así como de su crecimiento para poder ajustar la dieta, monitorear

ingesta de líquidos, macronutr¡entes y en especial calc¡o y vitamina D.

En los casos de AME más severos, la debilidad de los músculos masticadores,

disfagia y problemas respiratorios reducen la ingesta calórica y pueden llevar a

desnutrición con fallo del crecimiento y puede ser abordado inicialmente con el

uso de sonda nasogástrica mientras se evalúa y gestiona colocar una
gastrostomía. El tipo de dieta y la vía de administración debe ser valorada caso
a caso, de manera independiente y según la tolerancia del paciente.

En los casos donde el paciente consigue sentarse, también puede presentarse
fatiga al masticar y riesgo de broncoaspiración. Tener cuidado con la tendencia
a la obesidad debido a la reducción de la actividad física consecuencia de la
debilidad muscular y evaluar ingesta adecuada de liquidos y fibras para evitar
constipación.

5.7.2 .Alteraciones Gastrointestinales

Estos pacientes presentan diferentes trastornos gastrointestinales, su magnitud
y momento de presentación dependen del tipo de AME; entre las más frecuentes
se incluyen: retraso de vaciamiento gáshico, constipación y reflujo
gastroesofágico que puede comprometer la vida del paciente si lleva a bronco-
aspiración.

6.8.1 Deqlución: Los déficits funcionales de deglución son especialmente
ciertos en pacientes con AME tipo l. Los déficits se manifiestan como una rápida
degradación de ra capacidad der niño para arimentarse por vía orar y controrar
las secreciones orares de forma segura y exitosa a medida que avanzá a b rargode su primer año de vida. La degradación de ra degrución generarmenie
comienza alrededor de los 6 meses de edad, el f OO % de los niñ-os p"qr"noacon AME tipo I requerirán apoyo alimentario a los 12 meses de 
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5.7.'t Evaluación del estado nutricional

ABORDAJE FONOAUDIOLOGICO



inevitable degradación de la deglución ha llevado al desarrollo de regímenes de
práctica estándar entre pacientes con AME tipo l, incluida la colocación
profiláctica de una sonda de gastrostomía y la finalización de la funduplicatura

de Nissen en el momento del diagnóstico.
La disfunción bulbar es universal en individuos con AME tipo 1, eventualmente
se vuelve un problema en la AME tipo 2 y aparece en forma tardía en la AME

tipo 3.

6.8.1.1 Evaluación e lntervencion
AME tipo 1: Evaluación del sistema fonoestomatognático (succión, respiración,

masticación, deglución). Se sugiere colocación inmediata de una vía alternativa
de alimentación, independientemente del estado de la biomecánica deglutoria.

No se solicita estudio instrumental de la deglución debido a los riesgos de

broncoaspiración que puedan darse durante la realización del estudio. lnicio de

tratamiento fonoaudiológico de alta frecuencia.
AME tipo 2: Evaluación del sistema fonoestomatognático (succión, respiración,

masticación, deglución). En caso de identificar trastornos deglutorios, se realizan

las modificaciones alimenticias propicias. Ante la sospecha de

broncoaspiraciones y/o penetraciones de alimentos, se sugiere realizar un

estudio objetivo instrumental de la deglución. En presencia de Disfagia y/o

desnutrición, sugerir vía alternativa de alimentación. lnicio de tratamlento
fonoaudiológico.
AME tipo 3: Evaluación del sistema fonoestomatognático (succión, respiración,
masticación, deglución). En caso de identificarse trastornos deglutorios, se
realizan las modificaciones alimenticias propicias. La disfagia no es un síntoma
frecuente en estos pacientes. lnicio de terapia fonoaudiológica.

6.8.2 Ranqo de movimiento y fuerza man dibular: muchos de los déficits en la
masticación y deglución de sólidos se han relacionado con deficiencias en el
rango de movimiento y fueza mandibular. La contractura muscular de la
articulación temporomandibular caracterizada por restricción en el rango de
movimiento de la mandibula es un hallazgo común entre todos los tipos de AME,
aunque la gravedad se correlaciona con el tipo de AME. De ahí la importancia
de la intervención directa de los músculos pterigoideos laterales, genihioideo y
el vientre anterior de los músculos digáskicos, maseteros como también la
prevención de la contractura de la articulación temporomandibular.
6.8.2.1 lntervención

AME tipo 1: una vez instalada la vía alternativa de alimentación. se da inicio a
la activación y fortalecimiento de la musculatura orofaríngea, aumento del rango
de movimiento de la musculatura intervenida y mejora del manejo y conkol de
secrectones Una vez logrados dichos objetivos, en caso de que el paciente
cuente con los criterios, se da paso a las ingestas terapéuticas
AME tipo 2: Tras la realización de las adaptaciones de consistencias
alimenticias correspondi entes según el grado de alteración deglutoria quepresente el paciente. Se ejecutan ejercicioq-de activación y fortalecimiento de la
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musculatura orofaríngea con el objetivo de aumentartono y rango de mov¡miento
de las estructuras a f¡n de ofertar una alimentación segura, eficaz, eficiente y
efectiva.
AME tipo 3: Los trastornos deglutorios y/o disfagia son poco frecuentes. Se

realizan las adaptaciones de consistencias alimenticias correspondientes según

el grado de alteración deglutoria que presente el paciente. Se ejecutan ejercicios
de activación y fortalecimiento de la musculatura orofaríngea con el objetivo de
ofertar una alimentación segura, eficaz, eficiente y efectiva.

6.8.3 Mololoqía craneofacial: la debilidad de la musculatura de la cabeza yel
cuello también tiene implicaciones para los cambios morfológicos en el desarrollo
craneofacial. En términos generales, la AME se asocia con características

craneofaciales únicas que distinguen a los pacientes con AME de sus

contrapartes sanas, una "facies miopática". Esto se caracteriza por un desarrollo
vertical excesivo de la cara inferior y un desarrollo vertical reducido de la cara

superior, lo que lleva a la aparición de mandíbulas largas y estrechas. Otros
atributos únicos son específicos de las estructuras palatinas y dentales, donde
hay un crecimiento maxilar significativamente mayor que el mandibular y una
proclamación de los incisivos superiores. Esto da como resultado que el maxilar
sobresalga casi 2 veces más allá de la mandíbula. De esta manera se puede

apreciar estos cambios morfológicos que incluyen la presencia de un surco
palatino alto y estrecho, probablemente debido a la falta de presión palatina en
reposo por parte de la lengua. Estas diferencias estructurales se han asociado
con asfixia a sólidos y problemas de masticación, lo que probablemente indica
que también desempeñan un papel en la reducción de la capacidad de un
individuo para comer sólidos de manera segura y efic¡ente.
6.8.3.1 lntervención
La colaboración entre el fonoaudiólogo y el odontopediatra en la atención de

pacientes con AME es esencial para abordar de manera integral las alteraciones
orofaciales. Este enfoque interdisciplinario tiene el potencial de mejorar
significativamente la calidad de vida de los pacientes, proporcionando un
tratamiento completo y coordinado.

6.8.4 Comun rcacron: Un gran porcentaje de los pacientes con AME tipo l-ll
presentan dificultades para lograr la comunicación verbal, por lo que será de
suma importancia ofrecer los recursos para que puedan desarrollar el lenguaje
no verbal que potencie la interacción social y la autonomía de los mismos. La
comunicación alternativa aumentativa (cAA) iuega un papel crucial en la vida de
pacientes con Atrofia Muscular Espinal (AME) que no pueden comunicarse
verbarmente. Er cAA empodera a ros pacientes, brindándores una voz act¡va en
su atención médica y toma de decisiones relacionadas con su vida cotidiana.
Recursos para Desarroilar er Lenguaje No Verbar en pacientes con AME:
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.Utilizar tableros con símbolos o imágenes representativas de palabras y frases

comunes para facilitar la comunicación.

2. Dispositivos de Comunicación Electrónicos:
. Emplear dispositivos de comunicación electrónicos con pantallas táctiles que

permitan la selección de simbolos o palabras para formar mensajes completos.

3. Aplicaciones de Comunicación:
. Explorar aplicaciones diseñadas específicamente para la CAA, que pueden

ejecutarse en tabletas o dispositivos móviles para una mayor portabilidad y

accesibilidad

En los últimos años ha aumentado la evidencia que indica que los pacientes con

AME pueden tener alteraciones metabólicas que deben ser estudiadas como

acidosis metabólica, alteración perfil lipídico, alteración de la glucemia por

perturbaciones pancreáticas.

Cuando se padece una enfermedad neuromuscular, puede resultar complicado
el cuidado de los dientes ya que repercute en la motricidad y en el desarrollo de
la mandíbula, lo que origina una situación bucal que hará que el cepillado diario
de los dientes y los cuidados dentales sean dificiles.

La prevención es la forma imprescindible para controlar las caries y sus
complicaciones.
Debe ser temprana y conlleva tanto el cepillado diario de los dientes como el
seguimiento bucodental en el consultorio odontológico. Una evaluación precoz y
periódica permite seguir la evolución de la morfologia y la movilidad de la

mandíbula.

La AME no afecta a la calidad de los dientes, sin embargo, sus consecuencias
sobre la motricidad, los músculos de la cara y el desarrollo y morfología
mandibular aumentan el riesgo de caries. Todo esto provoca trastornos en las
funciones bucales y obliga a que sean asistidos y monitorizados cont¡nuamente
por el odontólogo, el cual debe formar parte del equipo multidisciplinario.

Qonsecuencias de la enferm edad neuromuscu lar sobre la situació n bucod ental:o Alteración del crecimiento de la mandíbula
o Oclusión dental defectuosa.
¡ Mala posición de los dientes.
o Macroglosia.
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Factores que aumentan el riesqo de desarrollar caries
El acceso a la boca para cepillar los dientes es más difícil.

Puede existir reflujo gastroesofágico importante y el ácido gástrico llega a
la boca y debilita lentamente el esmalte de los dientes.
Dificultad de la higiene por la presencia de trismo, disminución de la

movilidad de la lengua, los labios y las mejillas y limitación de las

extremidades.

a

a

a

Prevención y sequim iento
o Higiene bucal diaria con cepillado de dientes 3 veces al día: mañana, tarde

y noche, después de las comidas.
r Aplicación local de flúor (a través de la pasta dental).
r Seguimiento periódico con el odontólogo.
o Se puede proponer sello de surcos de los molares y premolares.
o Alimentación equilibrada, rica en nukientes y minerales

El cuidado dental es el mismo, lo que cambia es la dificultad para el acceso a la

cavidad bucal.

En algunos casos se producen camb¡os articulatorios, debido a la deficiencia de
los músculos orofaciales y atrofla de la lengua y los labios, lo que lleva a
sialorrea, acumulación de placa bacteriana y sarro, saburra de la lengua e
inflamación gingival, que pueden provocar otros impactos como halitosis,
infección y aspiración.
Se debe destacar la higiene para estos pacientes, por ejemplo, la higiene
intraoral constante evita la aspiración, reduciendo así el riesgo de una neumonía.
Debido a la mayor incidencia de caries presentan una mayor probabilidad de
pérdidas dentarias.
El cambio más común es el cálculo dental, además de la acumulación de placa
en la lengua.

Se puede ¡ealiza¡ asepsia con digluconato de clorhexidina a|0,12!o, evaluación
clínica periodontal, raspado, profilaxis manual y mecánica, con criterio y cautela,
evitando molestias al paciente.

Los pacientes con AME no presentan en general compromiso del músculo
miocárdico. Los niños con AME tipo I presentan mayor incidencia de alteraciones
congénitas del tabique y trastornos del ritmo por alteración autonómica. se indica
evaluación cardiológica completa al diagnóstico de la enfermedad.

En pacientes con AME tipo ll y tipo lll se recomienda ¡ealizar a los 5 años de
edad una evaluación clínica cardiológica con electrocardiograma y
ecocardiograma Doppler color para definir su estado basal.
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Los pacientes AME tipo ll o tipo lll que estén en tratamiento con salbutamol
requieren un control cardiológico anual con Holter de ritmo para descartar
alteraciones del ritmo, y evaluar continuar el tratamiento.

Pacientes con incapac¡dad ventilatoria restrictiva y uso de VNI requieren
controlarse cada 6 a l2 meses para descartar hipertensión pulmonar.

El impacto de la enfermedad, tanto en el niño como en su familia, cambia según
el momento evolutivo que estén atravesando.

Momentos como el diagnóstico, la aparición de trastornos deglutorios,
insuficiencia respiratoria, escoliosis, pérdida de la marcha en los niños con AME
lll o la transición al cuidado del adulto generan situaciones nuevas de estrés y
de duelo.

El paciente y su familia necesitan acomodar roles, funciones, expectativas a lo
largo de todo el curso de la enfermedad. Existen escalas que miden la calidad
de vida de los pacientes y sus cuidadores.

Es importante el trabajo del niño, su familia y/o cuidadores con integrantes del
equipo de salud mental que brinden ayuda para adaptarse a los cambios,
ofrezcan contención y detecten la aparición de trastornos emocionales muy
frecuentes en esta población.

Se recomienda:

o Reflexionar en cada etapa de la enfermedad sobre las necesidades del
paciente, la familia y cuidadores

o Brindar al paciente y la familia un espacio en la consulta para fomentar la
comunicación.

o Brindar al paciente información médica de su enfermedad acorde a su
desarrollo y capacidad de comprensión. Registrar las necesidades de la persona
afectada y su familia (qué quieren y qué no quieren saber).

o Prestar especial atención a los factores relacionados a la enfermedad,
funcionamiento familiar, hermanos, relaciones sociales, desempeño escolar,
mecanismos de afrontamiento, espiritualidad y relación con el equipo médico.

o Considerar a los grupos de apoyo (ejemplo: asociaciones de padres)
como un dispositivo de sostén importante en la medida que ofrecen
asesoramiento y aúnan esfuezos para procurar más beneficios y mejores
tratamientos para sus hijos.

Es importante mencionar que en la AME es característica ra preservación de rasfunciones superiores y un lenguaje oral muy precoz y fluido. por lo tanto, no
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afecta a la capacidad de un individuo de aprender y tener éxito académico. Es

importante abogar por los estudiantes con AME para que acudan a entornos

académicos apropiados que cuenten con las respectivas adecuaciones y así

optimizar su crecimiento intelectual.

Se deben garantizar los derechos establecidos en la Ley N" 3540/2008 que

aprueba la Convención soóre /os Derechos de las Personas con Discapacidad y
el Protocolo Facultativo de la Convención sobre los Derechos de /as Personas

con Discapacidad.

Se centra en la prevención y alivio del sufrimiento para proporcionar la mejor

calidad de vida posible. Esto puede incluir: 1 Gestionar las molestias y evitar

intervenciones innecesarias. 2. Apoyo psicosocial y espiritual para el individuo

o su familia. El objetivo de los cuidados paliativos es mejorar la calidad de vida

de los individuos con enfermedades que suponen un riesgo para la vida, aunque

esto no signifique que estén cerca de la muerte. Según la Organización Mundial

de la Salud (OMS), los cuidados paliativos óptimos en niños se obtienen

mediante un equipo multidisciplinario que incluya a la familia.

Los pacientes con AME, si bien comparten una serie de características genéticas

y fisiopatológicas, según el tipo de AME seguirán trayectorias disímiles en cuanto

a cuidados y comorbilidades. Es ético ofrecer todas las opciones para un

adecuado soporte, que abarcan desde el acompañamiento a la familia y el

control de síntomas, hasta medidas más invasivas como la incorporación de

sonda nasogástrica (SNG) yio gastrostomia para el trastorno deglutorio y/o el

soporte ventilatorio para el conhol de la incapacidad ventilatoria.

Estas decisiones actualmente conviven con nuevas líneas de tratamiento que
podrían alterar la historia natural de la enfermedad. El proceso de toma de
decisiones no es simple; en él no sólo interviene el diagnóstico y la propuesta
médica, sino la situación de la familia, sus valores, condicionantes
socioeconómicos etc. Tiene suficiente complejidad como para definirlo como
único para cada paciente y su familia. En todos los casos se prioriza el control
de síntomas y los cuidados del confort.

6.14.1 Abordaie inicial:
Explicar las variables clínicas y la evolución
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. Asesorar a la fam¡lia en la toma de decisiones sobre los diferentes

tratamientos

6.14 .2 Durante la evolución:

o Proveer el ajuste psicosocial durante las diferentes etapas de la

enfermedad
o Favorecer la transición a los servicios de adulto
o Acompañar los desafíos sociales que implica la enfermedad

o Tratar de disminuir el peso del cuidado
¡ Proveer cuidado continuo
o lndicar tratamiento sintomático

¡ Proveer un conocimiento sobre la muerte que permita una discusión

amplia en el futuro
o Favorecer las decisiones de reactivas a proactivas

o Ayudar a enfrentar la inevitabilidad de una enfermedad limitante
o Asegurar cuidados de fin de vida

Los CP pueden realizarse en el ámbito del domicilio, la internación, inclusive en

la unidad de cuidados intensivos (UCl). Cada equipo que debe ser multi e
interdisciplinario, definirá los roles y los alcances de la intervención de los CP

según cada paciente y familia, siempre dentro del marco de la ética profesional.

El asesoramiento genético es un proceso en el cual se les provee información a
los individuos y sus familias, sobre la naturaleza de la condición genética, el
modo de herencia y las implicaciones que la misma tiene en la vida de la persona.
De esta manera el paciente y sus familiares pueden tomar decisiones médicas y
personales informadas.

El asesoramiento genético debe ser hecho en tres tiempos

o

O

Primer momento cuando hay una sospecha crínica de ra condición, se debe
explicar al paciente y familiares la sospecha diagnóstica, y el alcance y
límites del examen genético diagnóstico que se desea soricitar pará
confirmar la hipótesis diagnóstica. Así como los diferentes pasos del proceso
de exámenes diagnósticos.
Segundo momento: Una vez que se tiene el informe del exámen genético,
se debe explicar el resultado en palabras sencillas y comprensibles al
paciente y familiares. ldentificar familiares en riesgo en los cuales sea
beneficioso rearizar er examen genético y ofrecérseros. En caso de un
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6.14.3 Si la enfermedad se aqrava:

6,I 5 ASESORAMIENTO GENÉTICO



resultado posit¡vo para la AME, se debe expl¡car a grandes rasgos de qué se

trata la condición, cuales son las opciones de cuidados multidisciplinares y

tratamientos disponibles. Explicar el riesgo de recurrencia.
o Tercer momento: consiste en seguimiento semestral o anual donde se

aclaran dudas sobre evolución y seguimiento tanto del paciente como de
colegas que lo acompañan, se ¡efue¡za riesgo de recurrencia y decisiones
reproductivas de la pareja en caso deseen tener más hijos.

La decisión y pedido del examen genético debe ser realizada por el

Neuropediatra, así como la interpretación del resultado del exámen genético.

La explicación de los alcances y limitaciones del examen genético solicitado así

como del riesgo de recurrencia y evolución de la condición puede ser realizada
por un profesional de salud debidamente entrenado y que posea amplio
conocimiento sobre la Atrofia Muscular Espinal

7. TRATAMIENTO FARMACOLÓGICO

Con el descubrimiento del gen SMNl en 1995 se han conocido mucho mejor las

características clínica, genética y fisiopatológica de la AME y mediante ello se
pudo lograr importantes avances en el tratamiento.

En el año 2007 se publicaron las primeras guías de cuidados para pacientes con
AME y estas fueron actualizadas en el año 2020 a fin de garantizar una mejora
en la calidad de vida de los pacientes.

También se logró tener una visión multidisciplinaria de los diferentes tipos de
AME y de las complicaciones que surgen con la evolución de la enfermedad.

Existen dos grupos principales de nuevas terapias:

' Las basadas en la genética: el reemplazo del gen SMNI y el aumento
de la expresión del gen SMN2 y

. Las no basadas en la genética: el desarrollo de neuroprotectores y
productos para evitar la degeneración de las motoneuronas

7.2.1 Medicamentos basa das en la oenéti ca: Modificadores de la AME

7.2.1.1 ¡ND|CAC|ÓN DEL tNtCtO DE LAS TERAPI AS MODIFICA DORAS

se decidirá el inicio de la terapia por indicación del neuropediatra tratante,
en los pacientes con diagnóstico confirmado por estudio genético
molecular
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7.1 Generalidades

7.2 Clasificación de terapia para AME:



La decisión del fármaco a iniciar se realizará con base a la evaluación individual

de cada paciente con respecto a su cuadro clínico, a los criterios de inclusión y

exclus¡ón de cada fármaco, a las características demográficas y soc¡ales y a la
disponibilidad inmediata de la medicación, teniendo como objetivo no retrasar el

inicio de la terap¡a.

Actualmente la única con registro sanitario en nuestro país es RISDIPLAM, por

lo cual se recomienda priorizar su uso.

.!. Códiqo de identificación: de Gru po Farmacológico/ Código ATC: MO9AX'!0

Este medicamento está autorizado por la Dirección Nacional de Vigilancia

Sanitaria (DINAVISA) del Ministerio de Salud Pública y Bienestar Social
(MSPyBS) para ser comercial¡zado en el país desde el año 2021 .

Es un fármaco administrado por vía oral para el tratamiento de la AME 5q tipo I,

ll y lll, aprobado en agosto de 2020 por la FDA y la EMA en e!2021 , a partir del

nacimiento (0 meses).

* Obietivo del tratamiento es mejorar la función motora y/o mantenimiento

de los hitos motores ya alcanzados, así como mejoría de la función

respiratoria que implique una ganancia funcional relevante (evitar la
necesidad de ventilación asistida permanente o conseguir la prolongac¡ón

del tiempo hasta la necesidad de ventilación permanente) y mejoría de la
supervivencia del niño.

Risdiplam es un modificador del corte y empalme del ARNm precursor (pre

ARNm) de la proteína de supervivencia de la motoneurona 2 (SMN2) que ha sido
diseñado para tratar la AME causada por mutaciones en el cromosoma 5q que

dan lugar a una deficiencia de la proteina SMN. La deficiencia de una proteína

SMN funcional es el mecanismo fisiopatológico de todos los tipos de AME. El

risdiplam corrige el corte y empalme de SMN2 para desplazar el equilibrio desde
la exclusión del exón 7 hacia la inclusión del exón 7 en el transcrito de ARNm,
dando lugar a un aumento de la producción de proteína SMN funcional y estable.
Asi pues, el Risdiplam hata la AME al aumentar y mantener las concentraciones
de la proteína SMN funcional.

El Risdiplam se distribuye uniformemente en todas las partes del cuerpo, incluido
el sistema nervioso central (SNC) al atravesar la barrera hematoencefálica, y por

tanto da lugar a un aumento de la proteína SMN en el SNC y en todo el
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7.2.1.2 Descripción de las principales drooas utilizadas en terapia
modificadora

7.2.1.2.1 RtSDtPLAM



organismo. Las concentraciones de Risdiplam en plasma y de la proteína SMN

en sangre reflejan su distribución y sus efectos farmacodinámicos en tej¡dos

como el encéfalo y el músculo.

a Presentación: Polvo para solución oral, de 0.75 mg/ml de Risdiplan

a Forma farmacéutica: el frasco contiene 2 ,0 g de polvo y contiene 60 mg

de Risdiplam. El polvo se disuelve con agua purificada o agua estéril para

preparaciones inyectables para obtener una solución oral que contenga 0,75

mg/ml de Risdiplam.

Esquema posológico por edad y peso corporal:

- Pacientes pre sintomáticos o pacientes sintomáticos con AME tipo l, ll y
lll con documentación genética de la deleción en homocigosis o heterocigosis
compuesta del gen SMN't , mutación de punto en homocigosis o heterocigosis
compuesta.

Peso adecuado para la edad (DE+1 a -1)

- Estudios laboratoriales en valor normal: debe de incluir necesariamente
hemograma, coagulograma, perfil renal, perfil hepático, perfil nutricional, perfil
tiroideo.

* Criterios de Exclusión:

Edad y peso corporal Dosis diaria recomendada

De0a2meses 0,15 mg/kp

0,20 mg/kg

0,25 mg/kg

22 años (>20 kg.) 5mg

a Posoloqía:. La dosis es diaria y única, después de las comidas.

* Criterios de lnclusión:

- Pacientes con necesidad de ventilación invasiva permanente y /o
traqueostomía, no debida a un episodio agudo reversible.

(
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De 2 meses a <2 años

22 años (<20 kg.)



- Signos de otra enfermedad no infecciosa grave al nacer o en la primera

semana de vida.

Respuesta NEGATIVA a otra terap¡a modificadora de la enfermedad.

- Situaciones clínicas muy avanzadas (por ejemplo, pacientes con minima

actividad funcional, valorada mediante escalas de valoración funcional
estandarizadas) y/o que a juicio clínico no son reversibles ni se espera que
puedan recibir un beneficio relevante con el tratamiento.

.:. Evaluación v sequimiento: VER ANEXO 3

Se recogerán datos de los pacientes al inicio del tratamiento y cada 4 meses. En

el Anexo 3 se adjunta ficha de seguimiento.

Pre-tratamiento : 1 semana antes del inicio del tratamiento.
Post tratamiento :

AME TIPO 1: cada 3 meses por 1 año y luego c/ 6 meses
AME TIPO 2 Y 3: cada 4 meses por'l año, y luego c/ 8 meses

La evaluación por especialidades.' ( fisiatria, fisioterapia motora/respiratoria,
neumología, fonodeglución, nutrición, ortopedia/columna, psicología) se
realizará según muestra el anexo 3.

- Pre-tratam¡ento : I semana antes del inicio del tratamiento)
- Post tratamiento :

AME TIPO 1

C/ 3 meses (por 'l año) y luego c/ 6 meses ... .

AMETIPO2Y3
A los 4 meses (por 1 año) , y luego c/ 8 meses

.!. Análisis Clínicos

se realizan previamente a la primera administración del Risdiplam, a los 4 meses
y después cada 8 meses, de forma previa a cada visita médica.

- Hemograma: Recuento hematíes, hematocrito, hemoglobina, recuento
leucocitario (neutrófilos), recuento plaquetario.

- Coagulación: lNR, TTPa.

- Función hepática: ALT, AST, bilirrubina.

- Función renal: Creatinina, urea.

{BG. l)
§F,(iRETA lt I   (;I-\,1'.R \¡
' [tsp l ns

45

Portador de Enfermedad Cerebral o medular.



Orina: Proteinuria.

- Las valoraciones clínicas deben realizarse en condiciones estables del
paciente, sin enfermedades intercurrentes, de modo que reflejen la situación
motora y respiratoria real del mismo.

Se considera que debe suspenderse el tratamiento con Risdiplam

- Si los padres o tutores consideran que la progresión de la discapacidad,
o los efectos adversos del procedimiento de adminishación de Risdiplam, o los
efectos secundarios del fármaco, producen un deterioro de la calidad de vida del
paciente.

- Si se producen circunstancias imprevistas adicionales que supongan un
empeoramiento del estado clínico con riesgo vital.

Se adminisha de manera oral o enteral la solución reconstituida de polvo de color
amarillo claro, amarillo, amarillo grisaceo o verde claro en agua purificada o agua
para preparaciones inyectables. Se suministra en un frasco de vidrio de color
ámbar.

Para administrar la dosis diaria de Risdiplam se debe usar la jeringa incluida para
uso oral reutilizable. Antes de administrar la primera dosis, se recomienda que
un profesional sanitario indique al paciente o al cuidador cómo se debe preparar
la dosis diaria prescrita.

El paciente debe beber agua después de tomar Risdipram para asegurarse de
que ha kagado todo er medicamento. si er paciente no puede hagar y tiene una
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* Criterios de discontinuación:

- Empeoramiento en la función motora (medida en la escala de valoración
funcional, ver en anexo), considerado como la pérdida de 1 punto en cualquiera
de los hitos motores de la escala, excepto en la categoría de capacidad de
pataleo en la que el empeoramiento significativo se considera la pérdida de 2
puntos.

- Empeoramiento en la función pulmonar, entendido como requerimiento de
la instauración de ventilación permanente (en ausencia de episodio agudo
reversible).

- Si el paciente presenta efectos adversos graves asociados a la

administración del medicamento.

* Procedimiento de la administración:



sonda nasogástrica o de gastrostomia, se administrará Risdiplam a través de la
sonda. Se debe purgar la sonda con agua después de administrarlo.

Se recomienda la dosis después de las comidas o luego de tomar la leche
materna, y aproximadamente a la misma hora todos los días. No se debe mezclar
con leche o leche en polvo. Si no se toma 5 minutos después de la reconstitución,
la preparación se debe desechar.

* Dosis diferidas u omitidas:

Si el paciente no traga toda la dosis o vomita después de tomar una dosis de
Risdiplam, no se debe administrar otra dosis para compensar la dosis
incompleta. Se esperará hasta el día siguiente para adminiskar la dosis siguiente
a la hora habitualmente programada.

.:. Contraindicaciones:

Está contraindicado en pacientes con hipersensibilidad conocida al Risdiplam o
a cualquiera de los excipientes.

.l. Advertencias precaucrones:

- Disfunción renal: No se prevé que sea necesario modificar la dosis en
los pacientes con disfunción renal.

- Disfunción hepática: No es necesario ajustar la dosis en pacientes con
disfunción hepática leve o moderada. Risdiplam no se ha estudiado en pacientes
con disfunción hepática grave

se reportaron principalmente reacciones cutáneas y diarreas, resolviéndose a
pesar de continuar el katamiento con Risdiplam.

Es de suma importancia que todo reporte de la reacción adversa sea realizado
de forma oficiar en ra página de ra Dirección Nacionar de Vigirancia sanitaria en
el formulario que se encuentra en el link
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Risdiplam se toma por vía oral una vez al día, aproximadamente a la misma hora

todos los días. Si se omite una dosis, se debe administrar cuanto antes siempre
que sea dentro de las 6 horas siguientes a la programada para la dosis. En caso
contrario, se saltará la dosis omitida y al día siguiente se tomará la dosis
siguiente a la hora habitualmente programada.

Situaciones Especiales:

.:. Reacciones adversas:



https://primaryreporting.who-umc.org/Reporting/Reporter?OrganizationlD=PY

* Código de identificación de grupo farmacológico/ código ATC
M09AX07 (atc: código de clasificación anatómica-terapéutica- química

según la OMS)

.1. Presentación: cada vial de 5ml contiene 12 ms

.1. Forma farmacéutica: solución inyectable, transparente e incolora.

* PosoloEía: 12 mg (5 ml) por dosis. Se realizan 4 dosis de carga los días

0,14, 28 y 60. Posteriormente, se debe administrar 1 dosis de
mantenimiento cada 4 meses. Se trata de un fármaco para administración
¡ntratecal, que se puede realiza¡ desde el nacimiento (0 días).

a. Pacientes pre sintomáticos o sintomáticos con AME tipo l, ll y lll

con documentación genética de la deleción en homocigosis o

heterocigosis compuesta del gen SMN1, mutación de punto en

homocigosis o heterocigosis compuesta.

b. Peso adecuado para la edad ( DE +1 -1)
c. Estudios laboratoriales (hemograma, coagulograma, perfil renal,

perfil hepático, perfil nutricional, pefil tiroideo con valores dentro

del rango normal.

i. Criterios de Exclusión
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7.2.1.2,2 NUSINERSEN

n Objetivo del tratamiento: mejorar la función motora y/o mantenimiento
de los hitos motores ya alcanzados, así como mejoría de la función
respiratoria que implique una ganancia funcional relevante (evitar la
necesidad de ventilación asistida permanente o conseguir la prolongac¡ón

del tiempo hasta la necesidad de esta) y mejorar la sobrevida del niño.

.i. Criterios de inclusión

a, Pacientes con necesidad de ventilación invasiva permanente y/o
traqueostomía no debida a un episodio agudo.

b. Portador de Enfermedad Cerebral o medular
c. Cirugía de Columna (relativo)
d. Lesiones en sitio de punción lumbar (relativo)
e. Signos de otra enfermedad no infecciosa al nacer o en la primera

semana de vida (relativo).



f. Respuesta NEGATIVA a otra terap¡a modificadora de la
enfermedad.

g. Situaciones clinicas muy avanzadas (por ejemplo, pacientes con
mínima actividad funcional, determinada mediante escalas de
valoración funcional estandarizadas) y/o que a juicio clínico no son
reversibles ni se espera que puedan recibir un beneficio relevante
con el tratam¡ento.

La consulta neurologica y pediátrica debe ser realizado:

o Pre-tratamiento : 1 semana antes del inicio del tratamiento.

o Post tratamiento : AME TIPO 1 ,2, y 3 : previo a cada infusión

Consultas con especialistas se especifican en el anexo

Se realizan previamente a la primera administración del NURSINERSEN, a los

2 meses luego cada 4 meses por 1 año y luego cada 8 meses de forma previa a
cada visita médica.

- Hemograma: Recuento hematíes, hematocrito, hemoglobina, recuento
leucocitario (neutrófilos), recuento plaquetario.

Coagulación: lNR, TTPa.

Función hepática: ALT, AST, bilirrubina

Función renal: Creatinina, urea.

Orina: Proteinuria.

* Criterios de discontinuación

Se considera que debe suspenderse el tratamiento con Nusinersen, sí
posterior a la 6a dosis (a los l0 meses de iniciado), o en la valoración clínica
previa a la infusión, se cumple alguna de las siguientes condiciones:

Empeoramiento en la función motora (medida en la escala de
valoración funcional), considerado como la pérdida de 1 punto en

cualquiera de los hitos motores de la escala, excepto en la categoría
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* Evaluación v sequimiento VER ANEXO

.!. Análisis Clinicos . VER ANEXO



de capacidad de pataleo en la que el empeoramiento significativo se

considera la pérdida de 2 puntos.

o Empeoramiento en la función pulmonar, entendido como
requerimiento de la instauración de ventilación permanente, en

ausencia de episodio agudo reversible).
¡ Si el pac¡ente presenta efectos adversos graves asociados a la

administración del medicamento.
o Si los padres o tutores consideran que la progresión de la

discapacidad, o los efectos adversos del procedimiento de

administración de Nusinersen, o los efectos secundarios del fármaco,
producen un deterioro de la calidad de vida del paciente.

o Si se producen circunstancias imprevistas adicionales que supongan

un empeoramiento del estado clínico con riesgo vital.

Dosis de adminisfación de Nusinersen: 12 mg = sml, por vía intratecal, bajo

sedación.
Pasos:
o Verificar que se trata de la medicación correcta y que está en buen estado.
o Realizar punción lumbar con trocar adecuado según el peso y edad del

paciente.
o Una vez realizada la punción lumbar se extraen 5 ml de LCR.

o Posteriormente se infunde de forma lenta el fármaco (entre 1-3 minutos).
o Se deja al paciente en observación durante 1-2 horas. Se realiza exploración

fisica previa al alta.

En general no suelen tener efectos secundarios posteriores a la punción lumbar,

sin embargo hay que vigilar signos clinicos de síndrome post punción.

* Contraindicaciones: hipersensibilidad al principio activo o a alguno de
los excipientes.

* Advertencias y precauciones: precaución en insuficiencia renal,

insuficiencia hepática y embarazo por ausencia de datos.

* Reacciones adversas, las reacciones más frecuentes asociadas a la
punción lumbar son cefalea, vómitos y dolor de espalda. Riesgo de
anomalias en la coagulación y trombocitopenia. Riesgo de hidrocefalia
comunicante no asociada a meningitis ni a hemorragia.

7.2. 2.30NASEMNOGENE ABEPARVOVEC1

* Códiqo de identificación de qrupo Farmacolóqico: código ATC
M0gAX09
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* Procedimiento de la administración:

Onasemnogene abeparvovec es una terapia génica basada en vectores de virus
adeno-asociados indicada para el tratamiento de pacientes pediátricos menores



de 2 años con atrofia muscular espinal (SMA) con mutaciones bi-alélicas en el
gen de supervivenc¡a de la neurona motora 'l (SMN1).

* Presentación: 2 x 1013 genomas vectoriales/mL
.!. Forma farmacéutica: solución para perfusión intravenosa

* Posoloqía:La dosis recomendada de Onasemnogene abeparvovec es
1.1 x 1014 vectores genoma por kilogramo (vg/kg) de peso
corporal.(Ver TABLA 6)

TABLA 6. Dosis de Onasemnogene abeparvovec
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Rango de peso del paciente (kg)
2.6 - 3.0
3.1 - 3.5
3.6 - 4.0
4.1 -4.5
4.6 - 5.0
5.1 - 5.5
5.6 - 6.0
6.'t - 6.5
6.6 - 7.0
7.1 -7.5
7.6 - 8.0
8.1 - 8.5
8.6 - 9.0
9.1 - 9.5
9.6 - 10.0

10.1- 10.5
10.6-11.0
11.1 - 1'1.5
11.6 -'.12.0
12.1 - 12.5
12.6 - 13.0
13.1 -'t3.5b

Dosis Volumena (mL)
16.5
19.3
22.0
24.8
27.5
30.3
33.0
35.8
38.5
41.3
44.0
46.8
49.5
52.3
55.0

57.8
60.5
63.3
66.0
68.8
71.5
74.3

b El volumen de dosis para pacientes pediátricos de menos de 2 años de edad con un peso

igual o superior a 13,6 kg requerirá una comb¡nación de kits de onasemnogene abeparvovec.

Se indicará el tratamiento en aquellos pacientes que cumplen los
Criterios de inclusión y no tengan ningun cr¡terio de exclusión
detallados más abajo-

o Pacientes diagnosticados con AME tipo I con 1 a 3 copias del gen SMN2,
con documentación genética de la delección en homocigosis o
heterocigosis compuesta del gen SMN1, mutación de punto en
homocigosis o heterocigosis compuesta.

o Pacientes menores de 2 años de edad (ausencia de evidencia suficiente
en mayores de 2 años y/o 13,5 kilos)

¡ Peso adecuado para la edad (DE +1 -1)
¡ Estudios laboratoriales con valores normales: Debe de incluir

necesariamente hemograma, coagulograma, perfil renal, perfil hepático,

§slr1,rsc. t) t.{

perfil Nutricional, perfil Tiroideo.
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a El volumen de la dos¡s se calcula utilizando el límite superior del rango de peso del paciente

para pacientes pediátr¡cos menores de 2 años entre 2.6 kg y 13.5 kg

.!. Criterios de lnclusión:



a Detección de anticuerpos para AW I NEGATIVO.

* Criterios de Exclusión:
¡ Pacientes con necesidad de asistencia mecánica respiratoria invasiva y/o

traqueostomía permanente no deb¡da a un episod¡o agudo-
o Portador de Enfermedad Cerebral o medular.
o Coexistencia de una enfermedad congénita grave en el periodo neonatal.
o Respuesta NEGATIVA a otra terapia modif¡cadora de la enfermedad.
o Situaciones clínicas muy avanzadas (por ejemplo, pac¡entes con mín¡ma

actividad funcional, valorada mediante escalas de valoración funcional
estandarizadas) y/o que a juicio clínico no son reversibles ni se espera
que puedan recibir un beneficio relevante con el tratam¡ento.

- Pre{ratamiento : ('! semana antes del inicio del tratamiento)
- Post tratamiento :

lnmediato: durante el tiempo de la infusión y las 24 hs posteriores

Primeros 3 meses:
o 1er Mes : control semanal
) 2y 3 Mes: control quincenal
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* Evaluación v sequimiento: VER ANEXO

Evaluación Clínica pediátrica y neurolóqica:



Monitorizació
n clinica y
laboratorio

Pre
tto

MES 1 MES 2 MES 3

SI S2 S3 S4 S5 S6 Q7 S8 S9 sl
0

SI
1

SI
2

Eval. Clinica X X X X X X X X X

Hepatograma

Tiempo de
protrombina

X X X Y X X X X X

Rec
Plaquetas

X x X X X x X X X

froponina I X X X X X X X

Mediato: A part¡r de los 4 meses: Cada 3 meses por 1 año y luego c/ 6 meses

La evaluación por especialidadesl ( fisiatria fisioterapia motora/respiratoria,

neumologí4 fonodeglución, nutrición, ortopedia/column4 psicología), - -

-Pre-tratamiento : 1 semana antes del inicio del tratamiento.

-Post [atamiento : según necesidad, según criterio de cada iíre4 recomendable cada 6

meses.

.! Análisis clínicos;
- Pre-tratamiento : Se debe solicitar antes de iniciar tratamiento anti Anti-

AAV9, hemograma, coagulograma, perfil hepático, troponina l, renal, índice
prote¡nuria/creatinuria en orina ocasional. 1 semana antes del inicio del
katamiento.
-Post tratam¡ento : Se debe solicitar Hemograma, pelil hepático, tiempo de
protrombina, Troponina l-
Periodicidad:

1. el 1er mes en forma semanal,
2. desde el 2 y 3er mes qu¡ncenal,

3. luego c/ 3 meses por 1 año y

4. luego cada Gmeses

Recomendaciones de las Pruebas de laboratorio v monitoreo oara evaluar la
seour¡dad:

.,-.
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/ Al final del período de 30 días de tratamiento con corticosteroides

sistémicos, valorar la función hepática mediante evaluación clínica y
laboratorial: medir ALT, AST, bilirrubina total y tiempo de protrombina.

/ Pa¡a pacientes con hallazgos poco notables (examen clínico normal,

bilirrubina total, tiempo de protrombina y niveles de ALT y AST por debajo

de 2 x limite superior de lo normal (ULN)), reduzca la dosis de

corticosteroides durante los próximos 28 días [consulte advertencias y
precauciones l.

r' Si las anomalías de la función hepática persisten, continúe con los

corticosteroides sistémicos (a dosis de 1 mg/ kg/ día de prednisolona oral

o equivalente) hasta que los valores de AST y ALT estén por debajo de 2
x ULN y todas las demás evaluaciones vuelvan al rango normal, luego
disminuir dosis de corticosteroides en los próximos 28 días.

/ Consulte a un experto si los pacientes no responden adecuadamente a 1

mg/kg/ día de prednisolona oral.

/ Recuento de plaquetas se realiza semanalmente durante el primer mes,
y luego cada dos semanas durante el segundo y el tercer mes, hasta que
el recuento de plaquetas vuelva a la línea de base.

/ Troponina-l semanal durante el primer mes, y luego mensualmente
durante el segundo y tercer mes, hasta que el nivel de troponina I vuelva
a la línea de base.

* Procedimiento de admin istración:

Antes de la infusión de Onasemnoqene ab rvovec:
Evaluar la función hepática (ver Advertencia en
laboratorio y Monitoreo para evaluar la segu
Precauciones y uso en poblaciones específicas)

recuadro, Pruebas de
ridad, Advertencias y

^GH^qin*
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¡ Realice la prueba de referencia para detectar anticuerpos anti-AAV9
¡ Antes de la infusión de Onasemnogene abeparvovec. Repetir la prueba si

los títulos de anticuerpos anti-AAV9 se informan como> 1:50 [consulte
dosis y administraciónl.

o Realice las siguientes pruebas al inicio y como se indica a continuación
(consulte advertencias y precauciones):

/ Función hepática: AST, ALT, bilirrubina total, t¡empo de protrombina,

semanalmente por el primer mes; cada dos semanas durante el segundo
y tercer mes, hasta que los resultados sean NORMALES. Se considera

NORMALES: examen clínico normal, bilirrubina total y resultados de
protrombina, y ALT y niveles de AST por debajo de 2 x ULN.



Medir recuentos de plaquetas y troponina I (ver Pruebas de laboratorio y

monitoreo para evaluar la seguridad , advertencias y precauciones )

Realizar pruebas de referencia para detectar la presencia de anticuerpos

anti-AAV9 ( anti adenovirus 9 asociados ) (ver Pruebas de laboratorio y

Monitoreo para evaluar la seguridad )

a Un día antes de la perfusión de Onasemnogene abeparvovec, comience

la administración de corticosteroides sistémicos, de preferencia

prednisona oral a dosis de I miligramo por kilogramo de peso por dÍa
(mg/kg/día) por un total de 30 días.

. Descongelar Onasemnogene abeparvovec antes de usar. El contenido del kit

Onasemnogene abeparvovec se descongela aproximadamente 4 horas s¡ es

colocado a temperatura ambiente. Si se descongela en un refrigerador, retirarlo

del refrigerador el día de la administración.

. Cuando se descongela, Onasemnogene abeparvovec es un líquido blanco
transparente a ligeramente opaco, libre de partículas. lnspeccione visualmente
los viales para detectar partículas y decoloración antes de la infusión. No use
viales si hay partículas o decoloración.

O NO SACUDIR.

. Extraer el volumen de dosis apropiado de todos los viales en una jeringa, retirar
el aire de la jeringa, tapar la jeringa y adminiskar al paciente, a temperatura
ambiente.

Sequir los siquientes pasos Dara la infusión:

o Colocar un catéter primario en una vena (generalmente una vena periférica
en el brazo o en la pierna). Se recomienda la inserción de un catéter de
respaldo.

a Programar la bomba de jeringa para er cebado sarino, o cebar er tubo

a

a
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manualmente con solución salina

s6

¡ Administrar Onasemnogene abeparvovec como una infusión intravenosa

de dosis única a través de un catéter venoso.

Preparación

' Usar Onasemnogene abeparvovec dentro de las 8 horas posteriores a la
extracción en la jeringa. Desechar el contenido de la jeringa si el medicamento
no se infunde dentro del plazo de 8 horas.

. NO VOLVER A CONGELAR.



a Admin¡strar Onasemnogene abeparvovec como una ¡nfusión lenta durante
60 minutos NO INFUNDIR COM P O BOLO INTRAVENOSO

. Se envía y se entrega congelado (s -60'C [-76"F]) en viales transparentes de

10 ml con 2 volúmenes de llenado (ya sea 5,5 ml o 8,3 ml).

. Al recibirlo, colocar inmediatamente el kit en un refrigerador a una temperatura

de 2"C a 8'C (36"F a 46'F).Se proporciona como un kit personalizado para

cumplir con los requisitos de dosificación de cada paciente [ver Dosis y
administraciónl. Cada kit contiene:

Dos (2) a nueve (9) viales de Onasemnogene abeparvovec (ver

más abajo)
Una toallita con alcohol por vial.

Los tamaños de los kits se proporcionan en la Tabla 7.

. Es estable durante 14 días desde la recepción cuando se almacena entre 2"C
y 8"C (36'F hasta 46'F).. Debe usarse dentro de los 14 días posteriores a la
recepción.

TABLA 7: Tamaño de los kits de Onasemnogene abeparvovec

L
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o Lavar la vía con solución salina después de completar la infusión.

Almacenamiento v manipulación

Cómo se suministra

/ .''
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Peso del paciente (kg) 5.5 nL vial
2.6 - 3.0 0
120-02
3.1 - 3.5 2
121-03
3.6 - 4.0 1

122-03
4.1 - 4.5 0
r23-03
4.6 - 5.0 2
124-04
5.1 - 5.5 l
125-04
5.6 - 6.0 0
126-04
6.1 - 6.5 2

127-05
6.6 -7.0 I
128-05
7.1 -7.5 0
129-05
7.6 - 8.0 2
130-0ó
8.1 - 8.5 r

131-06
8.6 - 9.0 0
132-06
9.1 - 9.5 2
133-07
9.6 - 10.0 l
t34-07
l0.l - 10.5 0
135-07
10.6 - 11.0 2
136-08
1l.l - 11.5 I
137-08
11.6 - 12.0 0
138-08
t2.t - 12.5 2
139-09
12.6 - 11.0 I
140-09
l3.l - 13.5 0
141-09

t.3 mL vial
2

Total Viales por Kit
2

Número NDC
71894-

I 3

3

3

4

4

4

5

5

5

6

6

6

7

7

7

8

I

8

9

9

9

71894-

2

3

2

3

4

3

4

5

4

5

6

5

6

7

6

7

8

7

8

9

71894-

71894-

71894-

71894-

71894-

71894-

71894-

71894-

7 t894-

71894-

7t894-

71894-

71894-

71894-

71894-

71894-

71894-

71894-

71894-

71894-

aLa

concentración
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.:. Contraind¡cac¡ones:

No existe evidencia científica sobre contra¡ndicaciones específicas

.3. Advertencias y precauciones:

LESIÓN GRAVE AGUDA DEL HíGADO

-Se pueden producir lesiones hepáticas agudas graves y elevación de
aminotransferasas con esta medicación.
-Los pacientes con insuficiencia. hepática preexistente pueden estar en mayor
riesgo.
-Antes de la perfusión, se debe evaluar la función hepática de todos los
pacientes mediante exámen clínico y pruebas de laboratorio (p. ej.,
aminotransferasas hepáticas [aspartato aminotransferasa (AST) y alanina
aminokansferasa (ALT)], bilirrubina total y tiempo de protrombina).
-Administrar corticosteroides sistémicos a todos los pacientes antes y después
de la infusión de Onasemnogene abeparvovec.
-Continuar controlando la función hepática durante al menos 3 meses después
de la perfusión.

. No se ha evaluado la seguridad y la eficacia de la administración repetida de
Onasem nogene abeparvovec

. No se ha evaluado el uso de Onasemnogene abeparvovec en pacientes con
AME avanzada (p. Ej., Parálisis completa de las extremidades, dependencia
permanente del ventilador), solo existen reportes en pacientes menores de 1 año
sin compromiso respiratorio.

https://primarvreportinq.who-umc.orq/Re portinq/Reporter?Orqanization I D=PY

- Lesión hepática grave y aminotransferasas elevadas.
- Trombocitopenia.
- Troponina-l elevada.
- Las reacciones adversas más comunes (incidencia > 5%) fueron

aminotransferasas elevadas y vómitos

a-q.l,^--
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.!. Limitación de uso:

.t Reacciones adversas:

Es de suma importancia que todo reporte de la reacción adversa sea realizado
de forma oficial en la página de la Dirección General de Vigilancia Sanitaria
(DINAVISA) en el formulario que se encuentra en el link



Se considerará cambio de medicación en las siguientes situaciones: (*)

1. Aquel paciente que haya tenido diagnóstico pre-natal o diagnóstico precoz

compatible con los criterios de inclusión, recibirá hatamiento con
Onasenmogene Abeparvovec. Si no hubiera acceso inmediato al mismo,
con el fin de evitar el deterioro clínico del paciente, recibirá la medicación
que se tenga disponible para aplicación inmediata, hasta la administrac¡ón
definitiva del Onasenmogene Abeparvovec, posterior al cual ya no recibirá
las demás medicaciones modificadoras de la enfermedad.

2. Se podrá intercambiar de medicación entre el Risdiplam a Nusinersen y

viceversa. Se tendrán en cuenta necesariamente, los criterios citados
arriba de inclusión y exclusión.

4. En caso de Respuesta POSITIVA a terapia con Risdiplam o Nusinersen
se prodria indicar terapia con Onasenmogene Abeparvovec en casos
excepcionales en pacientes con AME tipo l, si se considera que a largo
plazo el beneficio de la administración del Onasemnogene abeparvovec
supera la de otros fármacos en pacientes con AME tipo l, previa reunión
y consenso de expertos.

5. Se indicará el Switch en caso de que el paciente presente alergia a
Risdiplan o Nus¡nersen, según los criterios clínicos de inclusión y

exclusión descritos anteriormente.

(*) Proud CM, Mercuri E, F¡nkelRS, KirschnerJ, De V¡vo DC, Munton¡F, Saito K, Tizzano EF, Desguerre t, Quijanc
Roy S, Benguerba K, Ra¡u D, Faulkner E, Serva¡s L. Combinat¡on diseaseflod¡fying treatment in spinal
muscular atrophy: A proposed classif¡cation. Ann Cl¡n Transl Neurot. 2023 Nov;10(11):2155.2i 60. doi:
1 0. 1 002/acn3.51 889. Epub 2023 Sep 10 PMID: 37691296; PMCID: PMCI 0&t6995.
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7.3 Cambio de medicación o SWITCH:

3. En el caso de que el paciente haya recibido tratamiento con

Onasenmogene Abeparvovec ya no estará indicada la administración de
los otros fármacos modificadores de la enfermedad (Nusinersen y/o

Risdiplan).

7.4 Criterios para considerar interrupción del tratamiento:



1 . La continuidad del tratamiento debe depender de alcanzar los objetivos

terapéuticos establecidos para cada paciente, siempre considerando la historia
natural de la enfermedad esperable en cada sujeto.

2. Se recomienda interrumpir el tratamiento ante una pérdida sostenida y

consistente de puntuación en la escala motora elegida para el seguimiento y/o la
pérdida de un hito motor adquirido ( ver escala en anexo)

- Pacientes tipo l: se debe evaluar la continuidad/interrupción del tratamiento

cada '12 meses

- Pacientes tipo ll/lll/lV: se debe evaluar la continuidad/interrupción del

tratamiento cada 2 años.

3. Falta de adherencia a estándares de cuidados establecidos para la AME

Considerando la heterogeneidad de la enfermedad y los contínuos avances en

la investigación, resulta comprensible que la decisión de en qué pacientes no se

deberían iniciar los nuevos tratam¡entos o en qué pacientes se deberían
interrumpir por futilidad es compleja y debe ser tomada en el seno de equipos
multidisciplinares, de forma lo más individualizada posible y con la mejor

evidencia disponible en cada momento. Esto último puede chocar con

interpretaciones excesivamente rígidas de un protocolo que no debería constituir
más que una guía que ayude en la toma de decisiones al clínico. Por otro lado,

es importante consensuar las decisiones terapéuticas con los pacientes y/o
padresftutores.

El alta para cuidados domiciliarios debe ser planificado para entrenar a los

familiares y cuidadores en el uso de los diferentes dispositivos y en las señales
de alarma, por tanto al planificar el egreso hospitalario tener en cuenta:

. Cuáles serían las señales o indicaciones de advertencia que significarían que

la persona con AME debe ser llevada al hospital.

. Con qué establecimiento de salud deben contactarse en caso de una
emergencia.

. Técnicas del manejo respiratorio, formas de apoyar la respiración como ser el
soporte respiratorio no invasivo utilizando una máscara (VNl) o en caso de
requerir los cuidados de la traqueostomía

l','h,.¡g*v
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4. En la exclusión y/o retirada del tratamiento se debe excluir la presencia

de factores agudos concomitantes que estén contribuyendo a un deterioro

transitorio y potencialmente reversible del paciente.

8. Preparación para el alta



. Como responder ante cualquier problema y limitaciones en la movilidad de
cuello y mandíbula.

. Necesidades nutricionales y de liquidos durante la enfermedad

. Cuándo y qué antibióticos deben usarse. En caso de alguna infección
concom itante

. Qué acción se ha acordado y se tomará s¡ se requiere reanimación.

En caso de emergencia, debe ir al hosp¡tal más cercano. Siempre que sea
posible, el equipo utilizado en el hogar también debe utilizarse fuera de este,

incluso si la persona con AME es trasladada en una ambulancia que esté bien

equipada. En ocasiones, es posible que los no-sedestadores y los sedestadores
deban trasladarse de un hospital a otro, ya que deben ser atendidos en un centro

especializado equipado para evaluarlos. El equipo clínico responsable de su
atención a largo plazo siempre debe ser notificado sobre la enfermedad
sobrevenida que ha producido la urgencia.

Kolb SJ, Kissel JT.
2015;33(4):83146.

Spinal Muscular Atrophy. Neurol Clin.

.11
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. Técnicas utilizadas para limpiar las secreciones resp¡ratorias, indicando la

frecuencia.

9. Cuidados de emergencia
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No sedestadores Sedestadores Deambuladores

CHOP, escalas del dolor.
(fisioterap¡a/terapia ocupacional)

Evaluación de la deolución v el
habla
lFtán afectadas por contractura
mandibular o voz ¡nadecuada
(Fonoaud¡ología).

Uso de rollos o almohadas para
ev¡tar postura en abducción v flex¡ón
de los miembros inferiores

4¡neio ¿e contnelge$
Camb¡os frecuentes en los diferentes
decúbitos, movilizac¡ón de cada una
de las art¡culac¡ones en todo su
rango.

Rolados y prono en etapa clín¡ca
estable.

funcional:Evaluaci on

ÍaliMa

Evaluación funcional:

Escalas (Hammersmith,
RULM, MFM, del dolor).

Radiografia de columna y
cederas.

ilaneio oostural:
Uso de rollos o almohadas
para evitar postura en
abducción y llexión de los
m¡embros inferiores.

Sedestación:
asiento prefabricado o
confeccionado a medida.
Activ¡dades funcionales,
ejercic¡os de equilibrio y
control de tronco en
sentado largo y corto.

E?ne¡o de contracturas:
Etongaciones d¡ar¡as,
yesos seriados, órtesis de
miembros superiores con
soporte móvil, órtes¡s dem¡embros inferiores
(órtes¡s rodi a tobi[o pies_
KAFO).

Cambios en d¡ferentes
decúb¡tos, especialmente
en prono son
fundamentales.

La bipedestación
contribuye a la prevenc¡ón
de contracturas en
mlembros ¡nferiores y
meJora la dens¡dad óSea a
n¡vel de la columna
vertebral y fémur.
En los casos cuando la
debilidad no perm¡te los
camb¡os de decúbito entorma independ¡ente al

laEval uacron

M neto ra l:
Eq ul l¡brio y evaluación de la marcha,
rangos art¡culares
espinal.

y alineamiento

ü!¡gig4e contncturas:
Movilización y elongaciones diarias

Evaluación de FTITO para maxim¡zarseguridad, resistencia e
independencia o prolongar la
Oeambulac¡ón.

Fomentar la marcha.
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Evaluación funcional:

Escalas: pruebas cronometradas,
prueba de marcha de 6 minutos,
HFMSE

Radiografía y DEXA (densitometría
ósea)



Act¡vidades d la vida d¡aria:
El uso de globos y plumas como
juguetes constituye una
est¡mulación estupenda y ofrece a
los niños una sensación de
independencia y logro. Los juegos
que fomentan la acción de intentar
tocar/agarrar algo son otra forma
de terapia fÍsica u ocupac¡onal que
pueden ser muy benefic¡osos.

Eou¡Dam¡entos:
,rF""," * ,r'r'"roros superores e
inferiores, para prevención de
contracturas y dolor en caso de
hipermovilidad. Soporte móv¡lesde
brazos, asegurar un sedente
estable y confortable con d¡ferentes
opciones de asientos prefabr¡cedos
o confecc¡onados a medida, los
que pueden ser ¡ncluidos en la s¡lla
de ruedas.

Uso de cama y superficie de
colchones que d¡spersan la presión
sobre grandes áreas y disminuye o
elimina la necesidad del camb¡o de
pos¡ción frecuentes al dorm¡r.

dorm¡r durante la noche se
pueden ut¡lizar cá.ma y
superf¡cie de colchones que
dispersan la presión sobre
grandes áreas.

Activídades de la v¡da
diaria:
Estimular la partic¡pación
en la escuela, deportes y
sociedad.

Proporc¡onar henamientas
gara lograr la mayor
autonomía posible. La
incapacidad para mov¡lizar
brazos contra gravedad,
limita actividades como
higiene, vestuario y
alimentación. Los soportes
móviles de antebrazos
anclados a las sillas de
ruedas fac¡l¡tan estas
actividades.
La escritura es mantenida
hasta iases avanzadas,
pueden aganar un lápiz
pero se agotan con rapidez,
al igual que con otros
elementos como cuchara,
cep¡llo de dientes, etc.
Estrategias como engrosar
un lápiz o adaptaciones t¡po
cártucho contribuyen a
mantener la independencia
en estas áreas. una Pc o
tablet es recomendada para
facilitar la escritura y por lo
tanto el trabalo escolar

Eoui ientos:
B¡pedestación asistida
diaria con apoyo de:
órtes¡s de rodillas, tob¡llos,
pies (KAFOS) o
bipedestador.

Silla de ruedas livianas
autopropulsadas y silla de
ruedas a motor, que
perm¡tan la máx¡ma
¡ndependencia.
Posición y autocuidado

Eiercicio reoular:
natación y deportes
adaptados
Terapia acuática y
equinoterap¡a.
Ev¡tar el sobrepeso

Actividades de la vida diaria v
eiercic¡o regular:
Mantener actividad d¡aria normal,
part¡c¡pación en actividades
recreativas y deportivas con ejercicios
regulares para mantener el estado
fÍsico y la resistenc¡a (puede ¡ncluir
natación, terap¡a acuática, cabalgatas
y deportes adaptados).
Ev¡tar el sobrepeso.

Eouipamientos:
El uso de una s¡lla de ruedas manual y
ligera puede ser considerado para
largas d¡stancias, y también el de un
scooter eléctrico u otra s¡lla
motorizada.
Férulas noctumas si hay contracturas.

En las formas tipo lll de inicio precoz o
cuando se pierde la capacidad de
marcha antes de la adolescencia, se
pueden ¡ndicar órtesis largas para
cem¡nar tipo callipers.
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ANEXO 2: Escalas de Valoración Funcional

l. CHOP INTEND: PRUEBA DE TRASTORNOS NEUROMUSCULARES PARA

Nombre:
Diagnóstico:

Edad gestacional:

Hora de la evaluación:

Tiempo desde la última comida:
Fecha de nacimiento:

Estado de salud actual:
- infección respiratoria superior (URI) o
- sonda gastrica o
- sistema de bipresión positiva (BIPAP) o

HORAS/día HORAS sin BIPAP en la prueba

Punto Procedimiento
de prueba

Respuesta
calificada

Puntuación

1

Movimiento esqntáneo
(extre n ¡dade s supeioÉ s)

Decúbito
sup¡i1o

Observar durante toda
la prueba

Se puede relira¡ el peso
de la extremidad o

estimu¡a¡ al b€be para
facilitar ¡a respuesta

Movim¡ento
ant¡gravitatoio del

honb(o (logn
levantar el cdo de la

supe'f¡c¡e)

4
I

D

Mejor
Nñtuaciln

Movimiento
hntigavitarorio del codo
(¡ogra levantar la mano

y el antebrazo de la
superficie)

J

Movimiento de la
muñeca

70

Posición

Estadol

2
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Movimie¡¡to de los
dedos

Sin movimiento de las
extrem idades

0

Movimiento
antigravitato¡io de la

cadera

(logra levantar los
pies y rodillas de la

superficie)

,l

Aducciór
anti gravitatona/rolación

intema de la cadera
(rodillas levantadas de

la superficie)

J

Movimie¡to activo
desgravado d€ las

rodillas

2

Mov¡mierto de los
tobillos

1

Movimiento espontiineo
(extremidades inferiores)

Decúbito
supino

Obscrvar durante toda
la prueba

Se puede retirar el
peso de la extremidad

o estimular al bebé
para facilitar la

respuesta

Sin movimiento de las
extrEm idadgs

0

I

D

Estado

M&tiene la prensión
con la ma¡¡o con el

hombro no apoyado €o
la superficie

4

Melliene la prensión
con el codo no apoyado

en la sup€rficie
(hombros sobre la

superficie)

Prensión con la ma¡o

J Decúbito
supino

Fuer¿a dc pre¡sión:
coloque el dedo en la

palma y levártelo
hasta que el hombo

se despegue d€ la
superficie. Observe

en qué momento el
bebe lo suel(a-

Puede usarse un juguete

de diilmetro similar con
bebes mayores

Mantiene la prensión
con el a¡tebrazo no

apoyado e¡ la superficie
(codo apoyado en la

superficie)

2

I

D

Mejor
puntuación

Estado:

(;. t) IA\ 1l !: /' t
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Solo ma¡tiene la
pren§ión si no hay

Eacción

1

No intenta mantener la
pfensión

0

Rola de la máL\ima

rotación a la Iinea rnedia
4

vuelve la cab€za
pa¡cialmente haaia la

lin€a ñedia

3

Msntie¡e la linea media
durante 5 seguridos o

rná§

2

Ma¡tiene la linea media
duÉ¡te menos de 5

segundos

I

Cabeza en la lin€a media con

estimulación visual*

D€cúbito
supino con la
cabeza en la
linea media

Eslimulaciór visual
con un juguete.

Si la cobezt se
monliana en la Anea

,údia dam e 5
tegando§: colocü la
cabeza er la máxirña

rotacion po6ible y
rcaliz¿r estimulación

visual pára que v¡relva
a la linea med¡a

La cabez¿ cae hacia un
lado, ro iñtenla volver a

la linea med¡á

I>D

D>I

Mejor

Eslado

Ma¡lt¡ene las
rodillas sin

spoyarlas en
la supcrficie

>5 segudos o
Iev¿nta 106

pies de la
supelicie

1

Ma¡tiene las rcdillas sin
apoyarlas en la

süperfici€ dürd¡te I -5

s€gundos

2

Aduclores de la cadera

Decúbito
supino, sin

pañal

Cadera flerionada y
en aducción. Pies

separados a la altum
de la caden y

muslos en par¿lclo.
rodillas ligeramente

separada§

intenta ma¡ ener las

la superficie
sin apoyarlas er¡

I

D

Mejor

Erado

{ Bl; I)A I ZA
T\t { (;r\f.R tl

72

(i 
fi (

\t\P \ t:\

4

0

5

0



Decúbito
(brazos

l. Mientras solien€ la
pañe inferior del
muslo d€l be*.

flexione la caderá y la
rodilla y realice la

aducció¡ por la linea
media pa¡a llevar la

pelvis a u¡a posición
venical, mantenga la
facción y haga ura

pdultd an 6td
posició1

Cu¡¡do se

apl¡ca lrac¡ió¡
al final de la

maniobra, gira
8 decúbi¡o
p¡ono con

enderez¿tnient
o lateral de la

c8h€za

6 4 AD

AI

a los lados)
Ma¡lenga el

lado evaluado
hacia arriba-

gire en conra
del lado
evaluado

2. Siel bebé gira hacia
un lado, aplique

tracción a 45 en

diagonal al cuerpo y
haga una pausa para
que el bebé m€ de
deshacar el giro del

cuefpo

3

Pelvis, t¡onco y
brazo levantados

de la superficie de
apoyo, la cabeza
girayrotaaun

lado, el brazo pasa

hacia delaote dol
GUefpo

2

P€lvis y t'onc¡
leva¡lados d€ la

superficic de apoyo, la
cabeza gira a un lado. EI
brazo pcma¡ece detrás

del tronco

I

tá pelvis se levaÍta
pasivamenle de la

sup€rficie de ,poyo

0

G¡ra a decúbito prono
con endefezarniento
lateral de la cabeza

4

Cira a decúbilo prono
sin enderezrmimto
laleml de la c¿beza:
debe libera¡ el brazo

que §opofta el p€so pof
completo paa finaliz¿r

la rotació¡

J

Cira hac¡a un lado, pasa

la piema y realiza
aducción con lo que la

pelvis queda en
posición vcñical

2

Rotación: provocada desde los
brazos.

7 Decúb¡to
supino (br¿zos

a los lados)
Mantengá el

lado evaluado
hacia aniba-

gire en contra
del lado
evaluado

l.Sosteng! el brazo del
bebé por el codo,

alo hacia el hombro
opueslo manteniendo la

ión en la extremidad
y hago tno poasa

cra¡do los hornbro§
esl¿n ¿i la ve¡ticol pa¡a

., bebe veficalicc la
pelvis

2.Si Ia pelvis queda en
posición venic¿j. siga

aplicádo trac.ión

tá cabeza gira hacia un
lado con el horhbro y el

I

AI

C.D
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Rotación: provocada desde las
piemas'

Erado

Gira a un ládo y
queda er decúbito

pfono sin
€nderezam ¡enlo

lateral de la
cabeza" libera el

brazo que soFrorta

el peso para
finalizar la

rotaaión

AD
M€jor
puntüación:

Esrador



tronco ¡evantados de la
superficie de apoyo

L¿ c¡trez¿ gira hacia
uri lado; el cuerpo se

mantiene flácido o el
homhro s€ l€vanta

pasivamente

0

Levarta la maro de ls
superficie can ur

movimiento
a¡tig¡8vitstorio del

brazo

4

Pu€de flexionaa el
hombro a 45'sin

moviñiento
antigmvitato.io del

bra¿o

3

Flexiona el codo
dcspues de que el br¿zo
se desp€gue d€l cuerpo

)

Pucde despegar el brazo
del cuerpo 1

Flexión del hombro y flexión
del c¡do y abducción horüont¿l

8

Dc costado con
el br¿zo a 30
de cxtensión
dcl hornbm y
flexión del

codo, apoyado
eñ el cuerpo

(sujetar el
brazo

co¡F¿lale¡al si
c§ necesa¡io)

Incite a estira¡ el bmzo
para coger un juguete

mosirado a ciena
disla¡c¡aal nivel d€l

horíbro (s€ puede

efectüar estimulación y
obs¿rva¡ ,rorioria os

¿spon áneosl

No h¿y ¡ntentos 0

I

D

M€jor

Erado

Abduce o llexiona el
hombro a 60 4

Abdt¡c¡ o flexiona el
homhro a 3lP J

Cua.lquief flexió¡ o
abduccion del hombro 2

Sol8t¡enta flexiona el
codo 1

Flexión del hombro y
flexión del codo

9

Sentado en el

rcgaz o d§

alguien o sobre
la superlicie

acolchada co¡
¿poyo para la

cabeza y el
ronco

(incl¡nación de

20)

Presenle el estimulo en ls
linea media y al niveldel
hombro a cieta distancia

(se puede efectuar
est¡mulación y rós¿7vo,

núeirnientot
¿sPontón¿osl

No intmta levanta¡ el
brazo

I

D

Mejor

Erado

G. f)\l o\t EZ .\
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0

Enie¡de l¡ rodi¡¡a a
>45' 4

Extiendc l¡ rodilla enúe
l5'y 45' 2

Cualqurer extensrón
visible de la rodrlla I

Exlens¡ó¡ de la rodilla

l0
Scntado eri el

fcgazo d€

¡lgui€¡ o sobrc
el borde de la

supcrlicie
ac-olchada c¡n
apoyo par¿ la

c¿bez¡ y el

úonco
(inclinációr de

20 ) mn los

muslos en
posiciott

horizont¿l
fe§pecto dcl

suelo

Haga cosquillas en la
superficie pla¡ta¡ del pie
o pellizque su¡vemente

el dedo gordo

Sin exteísiótr visible de
l8 rcdilla 0

I

D

M€Jor

Est¡do:

Flexión de cadera o

fl€xión de rodilla >30
4

Cualquier flexrón de
cadera o flex¡ón de

rcdiUa

3

Solo dorsiflexión de
tobillo 2

Flexión dc la cadera y
dorsifle\ión del pi€

ll
Sosteng¡ 8l

bebé c¿rra su
cueapo con las

piemas
colgando y

mirúdo haci.
cl frertc.

SosÉ¡galo con
su sMomefi,
con Ia c¿ba"¿

del niño
spo)6da ense
su brazo y su

tórax

Acaricie el pie o
pelliz{ue cl dedo gordo

Ningú¡ mov¡miento
activo de la c¡dera.

rodilla o tobillo
0

I

D

M€ior

Estado

Logra crgüir la c¡bez¡
estr¡do e¡ flexióri y
gira la c¡bezz de ur

lsdo al oho

4

Cortrol de la cabeza'

t2
Sentado con
apoyo en los
hombros y el

tronco erguido

Coloque 8l bebé s€nt¿do
coÍ las piemas fomando

un erillo, lá c¡beza
erguida y co¡ q1¡da en
los hombros (¡dclsnte y

ar¡á§)

l,e ou¿da rcoliza¡ lo
cali¡cotión de ano

Du aociónd¿Iylol
linol de la pruebal

Ma¡tiene la c¡beza
crguida durert€ >15

segundos (por c¡ntrol
de movimiento oscil«¡te

J

;. I
sF(Rf T:\ Rl { (; li'\ F'u 1
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Mantiene la c¿beza en
ls llnea media dura¡te
>5 segündos, con la

cabeza i¡clinada hasta
30'de flexión o

extensión

2

Lct¿¡ta eliirmcIltc lá
c¡bcza o la gir¡ dos

r!.cs cLtrdo cn fhrion
ar un Lpso dc I J

(no da crEdito si el
moümicnto coi¡cid¿ mn la

r.spir¡cióo)

I

Sin r6pucst4 la cabez¿
cu€lga 0

FlexioÍa el codo 4

Contracción visible de

biceps sin flexión dcl
c¡do

2

Flexión del codo, c¡lific¿¡ con el
punlo 14

l3
Decúb¡to

suPino
R.spü$t¡ ¡l ¡ni.¡.r l¡

pruabr da tracciór: p¡¡rl
,¿ rir c{m los bm?fx

elendidos er un árgulo
de 45'h6ta c¿si leva¡tat
la cábez¿ d€ la superficie

Sin contracción visible

I

D

M.Jor

Esrado:

l-evanta la cabeza de la
superficie 4

Contracción muscular
visible del ECM 2

Flexió¡ del c1¡ello, c¿lific¿f con cl
pun¡o 13

t4
Decúbito

supino
R.spu..t dc tr.cción:

§olenrr cn posiciór n€una
dc muñcca con el homko a

45 , LLr4 cLti kwnta, It
crb.zt & ,a üp¿tfoi.

Sin c¡ntrac¡ión
musculaa 0

Esrado

Súperisión
ventral:
decúbio
pfono,

sostenido con

Ac$ici€ a lo largo & h
coluüla. d€l cuEllo al s.cro
El cjc coro¡¡l dé le cabcz¡
cüando csá púalelo ¡ ¡a

Extiende la cabez¿ a,
plono hori.zanl l o Wr

cncima de e§te

4

de la csbezr- la
punruación es 2)

Eslado

B(;. I} i\\ A G()\l li7. 
^
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s¡pcrfici. dc 4oyo = r
0§üorial) Exliende la cab€z¡l5 pero no al

plano horirontal

Extensión de la
cabcza/cuello (t¿ndau)

'Adaptado de Test of lnfant Motor Performance, Campbell, SK; et al. 2001.

Contracturas :

l_ D_ Flexión de la rodilla

l_ D_ Flexión plantar del tob¡llo

l_ D_ Aductor de la cadera

l_ D_ Contractura de fascia lata (Observe si la pierna no puede abducirse y g¡ra extemamente
para tocar la superficie en decúbito supino)

Entomo de la prueba:

l_ D_ Protracción del hombro Lo ¡deal es hacer la prueba a primera hora de la mañana o a la

m¡sma hora del día, aproximadamente t hora después de

comer

l_ D_ Flexión del codo Prueba en una superficie firme y acolchada

l_ D_ Rotación del cuello Pañal o prenda s¡n mangas (body) solamente en caso de

que el bebé tenga frío

l_ D_ Flexión lateral del cuello

_Plagiocefalia Puede usar un chupete solamente si es necesario para

mantener el estado 4 o 5 (consulte la defin¡c¡ón)

ABG. TI

una úlano
sobre la pale
süperior del

abdomen

)

¡\ (i()'! F;

Sin sxtensión d€ la
cabeza 0

Cira la pelvis hacia el
estimulo alejandose del

eJe

4

Conlracaión visibl€ de
los músculos
paráespinales

2

Suspensión

ventral:
decúbito
pfono.

sosterido cor
una mano

sobrE lá pane
superior del

aHomcn

Ac¡ricic & d.r..hi ¡
rzqui6& los músculos

D&&sin lcs
tor¿columb¡rEs o h¿g¡

co6qüill¡s .n cl ¡bdomcn o
cl pic, o i¡clirc ¡l bcbé con

úáaiobr¡ d. GeL¡Íl Ei
bcbas dc Eír d. l0 Lg. l§
rodil¡¡s y ls c¡bcz¡ F.dctr

¡poy¡f§a

Sin respuesta 0

I Mejo¡

Erado
lncurvación espin¡.I (Galant)

l6

Punruación total, la mejor pu¡tuación de cada lado pa¡a cada punto (máximo 64
puntos):

77 §FC Rf.T \lt l.\ (;li
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_Curva espinal f¡ja Marque como 'NE' (no evaluable) si el pac¡ente no se

pudo evaluar, NO con un 0

Estado conductual (Brazelton, TB. Neonatal Behav¡oral Assessment Scale, 2ñed.,'1984)

Estado 2 Sueño ligero

Estado 3 Somnol¡ento o
semidormido

Estado 4 Alerta, con la m¡rada
brillante (<20o de
extensión de la rodilla)

Estado 5 Ojos abiertos,
actividad
considerable

Estado 6 Llanto

Hora de la evaluación: ln¡c¡ales del evaluador: _

Nombr6

Fecha de la evaluac¡ón
Fecha de la cirugla de columna

Fecha do nac¡m¡anto:

]'¡empo dadlcado a rÉalizarla;
Evaluador

Rodse con un círculo el n¡vel más alto de mov¡lidad autónorna on la ectual¡dad.
LPC : Lim¡tado por contractura

N¡nguno Arrastra los p¡es Se arrastra,/gat8a Cam¡na con
muletas,/$tructura,/andador Camina con ortesis rodilla-tobillo-pienob¡llo- pi€ Do3pla¿amlento autónomo

Prueba Oden I
L
P
c

T A.RIA

(;t:
C F.\flR.\l,'d<;. n¡*\y

lrsP r Bs
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Estado 1 Sueño profundo

Smartnet y PNCR
Escala de valorac¡ón de la func¡ón motora de Hammersmith para la AME (HFMSE)

P Comentarios:

P=puntuac¡ón
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I Sentarse en
una cam¡lla de
explorac¡ón/s¡ll
a
. Puede ser en
el borde de la
camilla o sobre
una
tarima/suelo.
Registre la
mejor ejecución
que usted vea

de apoyarse
con las dos manos

mano pafa mantener el
el
hasta

de sentarse

ECRIITARIA GE\I.
tr(;.

1

sin
con

manos hasta
3omás

de la

de las

con un
¡a

de
columna y de

piernas
2 Senta6g con
las p¡ernas
Bst¡radas Piernas
reclas o rod¡llas
algo llexionadas,
rótulas apuntando
hac¡a arriba, con
separaciÓn de
tob¡llos <10 cm.

Sapaz de
ientarse en el
ruelo^erime con
a§ piemas
€das §in
,poyarse con las
nanos hasta
rontar 3

Capaz de
sentafse en el
suelotarima
con las p¡ernas
Ieclas
apoyándose
mn una mano
hasta contar 3.

Capaz de sentarse
con las piemas
est¡radas,
apoyándose con las
dos manos hasta
contar 3.

O incápaz de
sentaEe con ¡es
p¡emas redas.

3 Una mano a la

cabeza en

sedestac¡ón.

mano tocs la

c¿beza por

encima de les

ofejas

Capaz de llevar
una

mano a la cabeza.

La cabeza y el
tronco

se mantienen

estables

Solo puede llevar
a

mano a la
cabeza

flexionando
cuello.

el

lncapaz de llevar la

mano a la qtbeza
aun

haciendo
movimienlo

de tronco v
@beze '

Df

\I§P \' B§
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Te puodes
en la

sl,
con las

hasta
cuente 3?
apoyar la

pies
con apoyo)

,Te puodes
,entar en el
suelaltaina sin
,sar IAS mAnOS
)ara dpyddq
nanteniendo tus
)¡emas redas
\asta qw cuenle

,Puedes llevdr una
neno e

la cdbeza §n
doblar el

cuello?



Las dos manos
la cabeza en

de poner de poner de poner
manos sobre manos dos manos

cabeza sin a la cabeza
los brazos pero

cábeza y el
se

en una

manos tocán
caheza pot

deln¡vel
las orejas. las

o

o

de
o

5 Transic¡ón del

a la posición
de

acostado de

decúb¡to
suprno

lado.

Caoaz de hacer
1n

gko en decúbito

supino haoa
ambos

lados

Solo hace 1/2
liro

lacia un lado.

ol

ncapaz de hacer

redio oiro en
n¡nguná

le las dos
lirecciones

Hombros
perpendicularÉ§

inea con el dJerpo.

al

5 Rueda desde

pronac¡ón a

sobre el lado D

decúbito
supino

Gira a decúbito
rup¡no

sin ayuda de los

brazos hacia la

derecha.

Gira a decúbito
sup¡no

ut¡l¡zando los
brázos

oete
impulsar/lrrar

lncapaz de girar a

decúbito supino.

( Rfr\lll\ (;l
;. DA

7 Rueda desde

pronación a

sobre el lado I

decúb¡to
supino

Gira a decúbito
Supino

sin ayuda de los

crazos hacia la

¡zquierda.

Gira a decúbito
sup¡no

util¡zando los
brezos

0are
impulsar/tirar.

lncepaz de g¡rar a

Cecúbito supino

(
AB' ll:/,,\

80
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levantat
manos a la

hasta la
s¡n doblar

cuello?

) Puedes @dat de-nlddod

lntenta tp usat
las manos.

)tro?

-\^ne

aPuedes rúat
,obre la

Samqa hac¡a un
'ado y

hac¡a el otÍo
hdsta quedat

boca aÍíba?



8 RL¡eda desde

proñac¡ón a

decúbito
supino

G¡ra a decúbito
prorlo

Gira a
decúb¡to
prono

sin ayuda de
los

con avuda delos '

lncapaz de girar a

decúbito prono

sobre el lado D los dos lados? derecha.

brazos hacia la brazos para,rc'netle bÉa
dbajo hacid

9 Rueda desde

a prono sobre
ál

lado I

decúbito
supino

G¡ra a decúbito
crono

sin avuda de
los

brazos hacia la

izquierda

Gira a decúbito
0rono

con ayuda de
los

blazos para

impulsar/tirar

ncapaz de g¡rar a

decúbito prono

Hora de la eva luación: lniciales del evaluador: _

l0
Transición
de la
sedestación
a la posición
de acostado.

paz de

caer

luñb¿rle
eslás
de foña

? rimero o usando la ropa.

de tumbarse de
controlada
ndose de lado

ralmente
ndo

delante y

ll Ss
apoya en
los
antobrazo§.

,Puedes apoydde
9n los antebnzos
f aguantar asi
\asta que cuente

§onsque apoyarse en
los codos con lá cábéza

brguida hasta contar 3.

buanao se te

fobca, mantiene

fa posición hasta

Fontar 3.

I

lncapaz

2
Levanta la
cabeza en
pronación

Púedes levantat
t cabeza cgn bs
ezosjunto a los
oslados há§a gue
uente 3?

Levanta la cabeza
con los brazos
hac¡a adelante
hasta contar 3.

brazos en los
os hasta contar 3.

de levantar la
en pronac¡ón con lncapaz

\Rl\ (;l
1[ ¿
-l{ \¡
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¿Puedes
tumbade boca

dÍiba v túer
heste '

¡mpulsar/tirar

{o puede o
ie cae.

Prueba Orden 2 1 0
-PC

P

)untuación

,ra(g



3 Apoyarse
obre los
razos

Te puedes
co, /os

estlrados
que cuente

Puede apoyarsie
sobre los brazos
extendidos y la
cabeza erguada

hasta contar 3

S¡ se le coloca,
Puede
apoyarse sobre
los brazos
exteñd¡dos

hasta contar 3.

lncapaz

¿Puedes sentafte
cuando estás
acosfsdo sin
oonerb boca
abdjo?

Lo logra si se tumba
de lado primero.

l¡l
Trans¡c¡ón
de la
pos¡ción de
acostado a
la

sedestació

Gira a pronación o
hac¡a el suelo.

lncapaz

¿Puedes
Nneñe de
rodi,,,as con ,as
manos
apoyadas en el
suelo y la
cabezd
levantada y
mantenede

€s¡ ñastá gue
cuente 3?

Consigue ponerse
en posidón de
cuadruped¡a, con la
cabeza erguida
hasta

contar 3

15
Cuadrupod¡a

Cuando se le
coloca.
mantÉne la
posición hasta
contar 3.

lnc¿paz

¿Puedes
gatear
hac¡a
delante?

Capaz de gatear
hac¡a delante. mueve
los cuatro punlos dos
o

mas veces

Mueve los
cuatro puntos
solo una vez.

lncapazl6 Gateo

l7 Eleva la
cabeza én
decúbito
sup¡no.

¿Puedes
levantar la
cabeza pdn
m¡nr los dedos
de los pies co,
los bnzos
cruzados hasl€
que qEnte 3?

En supinación, la

cabeza tiene que
estar elevada en la
línea media. El
mentón se mueve
hacia el pecho. Lo
mantiene hasta

contar 3

Levanta la
cabeza, pero
tÉne que
hacer lexión
lateral o sin
flexión de
cuello
Lo manliene
hasta contar
3.

lncapaz

¿Puedes eslar
de p¡e

awyándote con
una mano hasta
que cueote 3?

Bipedes
tación
con
apoyo.

18

Puede estar de pie
apoyándose con una
mano hasta contar 3.

Capaz de estar
de pie con un
apoyo mínimo
deltronco (sin el
de cádera) hasta
contar 3.

Puede
astar de
p¡e con el
apoyo de
las
manos
hasta
contar 3,
aunque
también
necesita
el apoyo
de la
caderalro
dilla.

Oes
incapez

19 De
p¡e s¡n
apoyo.

¿Puedes estar
de p¡e §n
subtañe a aada
hasta que
dEnte 3?

Puede estarde pie por
sí mismo hasta contar
más de 3.

Está de pie por
si misño hástá
contar 3.

Está de
pie
solo
momen
táneam
ente
(meno§ ),s§ ;ó\tF-7

;[.\Fll:.

82

n.

,l



de3
segund
os)

Oes
incapaz

20 Oar pasos
¿Puedes
cdmindr sin
n¡nguna ayuda
o §n o¡ngún
med¡o?
Enúñame

úmo lo haces.

Capaz de dar más de 4
pa§os sin as¡stencia.

aapaz de dat 24
casos sin
asistenc¡a.

lncápaz

fotal de doses = Total de unos = Total de
ceros = TOTAL = t40

PUNTUACIÓN

Comentar¡o
s:

Hora de la evaluación:

Prueba o
r
d
e
n

2 '| 0 -PC P Comentarios:

P= puntuación

2l Flsx¡ón do
cadera derocha on
sup¡nación.

¿Puedes a@ea. tu
@d¡fla detecha
ha§a d peho?

Cons¡gue realizar la llexión
cor¡pbta de c¿dera.

lnicia la flexión de
rodilla y de c¿dera
derecha lmás del
10% deliango de
movtñrento
disponible)

22 Flexión de
cadora ¡zqu¡srda on
§uprnacro¡.

¿Puedes a@rcaÍ tu
rodi a izou¡eña
hada el @1o?

Consigue realEar la f,exión
complela de cadera.

lnicia !a fiexión
de rodilla

,! de czdeta
izqu¡erda
(más del
10% del
rango de
movim¡enlo

d¡sponible)

lncapaz

\\.ó?
o

E(-R[.7 a,at^ ttf'ttlt t'
lsP \' Rs83

lnicia les del evaluador: _

Versión ampl¡ada de la Escala de valoración funcional de Hammersmith para
lll ód u I o co m pl em e ntario

07/03/09

PNCR
la AME (HFMSE)

lncapaz
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3 Transición
do la pos¡c¡ón
rod¡llas al

PoYo aobre le

¿Puedes
llevar lu p¡qna
i.qútude
hac¡a aniba
para que
apows el p¡e
¡zquiétúo q el
§ue/o s,, u§a¡
los brazos y
quedaie asi

hada que

y p¡e
lateral con
de un
hasta
10.

spués de usar los brazos sLl
poyo sobre una

los brazos en el illa

lncápaz

illa derecha y
contralatoral.

re ¡nientras se apoya
obre una rodilla hasta

ntar 10
udá

fupÉrña derecha
hacia amba para
oue aDoyes el oie
derecho en el suelo
sin usaa /os br¿zos
v oúedatTe así
hdda que cuente
10?

24 Tr¿ns¡c¡ón
dssds la

po3ic¡ón do
rod¡llas al
gpoyo lobfo la
rodllla
lzqulcrd. y p¡e
contralato,al.

Després de usar los brazos
Dara hacer la lransición los
deia en el aire mréntras se
apbya sobre una rodilla y el

?¡e 
conlralateral hasta conlar

Mant¡ene su
apoyo sobre

una rodilla y
p¡e
contralateral
con ayuda de
un blazo
hasta contar
10.

lncapa2

25 Trarc¡ción dosdo
la po3¡ción de
rodillas a la
b¡psdostación.
in¡ciándolo con la
pierna ¡2qu¡orda.

¿Puedes
pgne¡le de pie
Dantendo desde
esta posición,
eñpezancb @n
lp pbma
DQUEftIA V gN
usat las manos?
Qu¡zás haya eue
ha@¡

demostrac¡ón
una

Capaz de hacerlo con los

brazos en eláúe.
trasladando y
l¡berando el
peso de
ambas rodillas
(con o sin
apoyo de
brazos).

Capaz de
haceño

lncapaz

26 Trangic¡ón desdo
la posic¡ón de
rodilla3 a la
bioedestac¡ón.
lnici.ndo cor la
p¡ema de¡gch¡.

¿Pue<les
ponene cE pte

paibndo
dasde o§a
losiiül,
qnÉzando
@n la píerna
&¡€(,É y §n
us€r las
nanoS?
Quizás haya que
hdq

derno§¡ac¡ón

Capaz de hacerlo con los
br¿zos en el aire

Capaz de hacedo
lrasladendo v
iberando elóeso
de ambas mdillas
(con o sin apoyo de
brazos).

lnc¿paz

27 Trana¡c¡ón desdo
la bigodestac¡ón a
la ssde3tacióñ.

¿Puedes
sentafta ql el
sueh ú loÍna
@nt@lada?
lnt ta no

usar los brazos

Capaz de sentase con los
brazos en el airc sin
desploñarse.

Se sienta en el
suelo, pero usa
los brazos o cáe
de reperfe.

lnc¿paz

[8 Pone¡sa en
bucl¡llas.

¿Puedes
pone¡te en

cud¡ as?
lmagina que
ta yas a
§€,ntdr en uD

s¡lla nuy bajita

De cüdillas con los brazos
en el aúe (llextón minima
de 90' de iodrlla v
cádera)

lnioa oos¡ción
de cuclillas
(más del 10%)
éon el aoovo óe
los brazbs:

lnc€paz de
iniciar

DAI
(;

F\ RF.T \RI A (;f
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Da ur salto do
hacia dela¡te.

Da un sallo de 30 cm
como minimo. con los dos
pies a la vez

Da un salto de
entre5Y28crn.
con bs Aos pbs
e la vez

lncapaz de
¡niciar el sallo
con los dos
pies a la vez.

30 Subo escaleras
con barand¡lla.

Sube 4 oeldáños con
barandilla y altemando los
ples.

Subede2a4
peldaños,
barandilla
siguiendo
cuaqulera
oalrones

con una
'l
de los

ncápaz de subir 2
oeldaños incluso
JSaMO Una
barandilla.

3l Baia

barand¡lla.

Eaia escaleras con
baiand¡lla y ahemando los
pres.

3aiade2a1
)efdaños con uná
)aÉndilla Y
iiguendo '
lalquieB de los
latfones.

ncapaz de bajar
2 peldaños
nduso usando
¡na barañdilla.

I

32 Sube
escaleras 3in
barandilla.

Sube qJafo peldaños,
con los brazos én el aire v
allemando los pres.

ncapaz de subir
2 peldaños coñ
os brazos an el
¡¡rc.

a

a
33 Baia
oScaler¿s s¡n
barand¡lla.

Baia cuako peldaños, c¡n
los brazos en el aire Y
altemanc,o los pies.

Baiade2a4
peldaños, con
los brazos en el
aire, sigureñdo
cualouÉt
patroh.

nc€paz de bajar
2 peldaños con
os bEzos en el
aire.

. t)A
CR[,T \RI \

(¡ l\l ) r
(;r,\ l"l¡ \
Bc
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, Puedes seller
lo .7,ás terJs
pos¡ble, bn los
dos p,'es, desde
éslá llnee háste
la otn?

, Puades subÍ los
ieldeños? Puecles
rsat lna barand¡lla

¿Puedes baat
Ios peldaños?
Puedes usat
una banndi a.

, Puedes subi¡
los Deldaños1
Esla vez ¡nlenta
no usat la
barandilla.

Subede2a4
peldaños, con
los brazos en el
aire. siouiendo
cualqui'er
patron

¿Puedes ba@t
los Deldaños2
Esla vez ¡ntenta
no usat la
barand¡lla.

PUNTUACION Total de do3es = Total do unos = Total de ceros TOTAL É

,66



Formato de 2¡l hora3.

Nombre/¡dent¡ñcac¡ón del oaciente:

Hora de ¡n¡c¡o: (HH:MM

Nombre del evaluador:

Fifma del evaluador:

Dia Mes Año

Lleva OTLS: o S¡' o No 'En caso afiínaüvo. ¡nd¡oue
de oué t¡Do:

Fecha de la evaluac¡ón

Salbutamol qsi q No

Ciruoia de columna oSíq No

Suoerficie de exoloración: Camilla Bobath o. O mesa o. U otro q. Si marca Otro.
esoecificar:.........................,....,,..

\B(; DAI.\ \l
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Comentarios:

Posición sentada: s¡lla de ruedas q. O silla q. U otro o. Si marca Otro.
esoecificar:..................................

A.

ITEM

lNrcrA

L

0 1 ? 3 4 5 6



función
de las
manos
no es
útir.

uSar llevar 1 o
manos

sujetar , pero no

lapicero, levantar
una n vaso con una

conducir
silla de

teclado del

2 manos a la n vaso de

levantar

normal
una pesa de
g y llevarlo a

subir ambos

a la vez
úede subir arnbos

la ahura del
a la vez por

de la
úñic¿mente
flexiona ¡os

de200gy
rlo a la

boca usando

a

ucc¡on
y acorta así la vez,

circunferencia los
en

con o sin
saciónCodo

en

manos si

falta

ovim¡ento/usando
úsculos

ston

círculondarios

enclma
la

G. DA
F(-RIIT \ltl '\

'^!1, ' '

\ t.li \l
1! sl \ ll\

Número del oac¡ente:

ln¡ciales del evaluador:

Número de v¡sita:

Llevar las manos del regazo a la

nesa

ncapaz de llevar una
mano a la mesa.

Lleva una mano a la
mesa por completo.

Lleva las dos manos a
a mesa por completo,

bien juntas o una a una.

¿Puedes coñpletar el recorido
levando el coche hasta la mela sin
parar o sin levantar el lápiz del
papel?

Con el lápiz en h
mano, ¡ncápaz de
sujetarlo o hacer

una marca.

iapaz de terminar el
€conido, aunque

Ecesita parar o
evañtar el lápiz del

rapel.

Capa2 de terminar el
e@rido sin parar o s¡n

levantar el lápiz del
papel.

lecoger monedas/fchas

No puede recoger
una moneda/fcha.

Puede recoger una

roneda/ficha,
Puede recogea hasta 2

moneda§/fichas y

sujetarlas tambÉn.

doblados o en

y usar

0

)escflpclón

,| 2 PUÑTUACIÓN
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Colocar la moneda/ñdra denlro
del vaso

Sobre la mesa: en honzontal A la
altura del hombro: en vertical

ncapaz de llevar la paz de llevar lá

alvaso
vaso eslá

sobre la

aliñeado a la

Capaz de llevar la
moneda/fcha hasta el
¡nterior delvaso
colocado a la allura
delhombro.
El vaso en vertical
al¡ñeado a la distancia
del bra2o y con una
lexióh de hombro de
90' desde el paciente,
con el borcle del vaso
a la altura del hombro.
debajo de la mano.

islancia de la
únecá. con una

de hombro de
' desde el

El vaso está
tumbaclo sobre la
mesa, alaneado a la
d¡stañcia de la
muñeca. con una
frexión de hombro
de 90" desde el
pac¡ente.

tr(;. l)
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1, FICHA DE SEGUIMIENTO FARMACOLÓGICO DEL PACIENTE

NUSINERSEN

a. Datos qenerales dd-BaeGnlei

Nombre y Apellido.....
Fecha de nacimiento.
Datos antropométricos (peso/talla/lMC)

Fecha de Diagnostico..
Tipo de AME.............
Fecha de inicio de síntomas (si es sintomático)
Sintomas...

¡ lnternaciones:

Fecha ultima de internación:

Motivo de internación......

c

Pre-tratamiento
tratamiento)
Post tratamiento

AME TIPO 1

A los 2 meses, c/ 4 meses (por 1 año), c/ 8 meses ...

AMETIPO2YS
A los 2 meses, y luego c/ 8 meses

Pre-tratamiento
tratam¡ento)
Post tratamiento
AME TIPO 1

(1 semana antes del inicio del

A los 2 meses, c/ 4 meses (por 'l año), c/ 8 meses ....
AMETIPO2Y3

A los 2 meses, c/ I meses

a

a

a

a

a

... Sexo..... ..

:...............(1 semana antes del inicio del

RÑMullil

89
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ANEXO 3:

b.Datos de la enfermedad

Evaluación Clínica pediátrica v neurolóqica:

d. Evaluación por especialidades: ( fisiatria, fisioterapia motora/respiratoria,
neumología, fonodeglución, nutrición, ortopedia/columna, psicología), - -



OBS: según evolución se requeirán controles clínicos más frecuentes
con el especialista del área.

- Pre-tratamiento : ................(1 semana antes del inicio del tratamiento)
- Post tratamiento : .....................,ántes de la administración de la infusión

OBS: Se realizará en cond¡c¡ones esfab/es del paciente , sin enfermedades

intercunentes.

¡ Modo alimentación: Oral / Sonda nasogástrica /Gastrostomía
o Fisioterapia respiratoria: Sl / NO

o Ventilación asistida: NO /Sí, de carácter no invasivo / Sí, invasiva
¡ Ventilación mecánica: Sl / NO

q. Administración del fármaco :

¡ Fecha de la administración:
o Número de dosis:
o Dosis administrada (mg)

1) Función muscular:

¡ Hitos motores según normas vigentes del MSPyBS (Manual AIEPUDIT)
¡ Sostiene cabeza si/no, sedestac¡ón si/no, deambulación si/no
o Escalas de valoración funcional

a

Necesidad de ingresos por infecciones respiratorias NO / Sl (indicar no)

2) Función respiratoria:

a

¡ Necesidad de ingresos por otros motivos

IG. T) tA\A (;out 7. ,\
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e.Análisis de laboratorio : Solicitar hemograma, coagulograma, perfil

hepático, renal, prote¡nuria)

f. Cuidados de sooorte:

h. Variables de eficacia:

Número de horas diarias de soporte ventilatorio:

3) Otras: No de episodios de infecciones respiratorias de vías bajas desde visita
previa

i. Variables de seouridad durante el seguimiento del paciente:



Reacciones adversas en la administración previa : Sl / NO

Descripción de la reacción adversa

Aparición de reacción adversa desde la última visita.

o Fallecimiento (causa y fecha)
o Reacción adversa (fecha y justificación)

o Criterios de discontinuación.

o Las 3 primeras dos¡s se ponen cada 15 dias
o La 40 dosis al mes
¡ Posteriormente se adminiska cada 4 meses

FICHA DE SE PACIENTE CON

l) IA\
(;1, \ li-t ¡ n t,r

ll 
"-_h.\!

GUIMI ENTO FARMACOLOGICO DEL

91 \B
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Es de suma importancia que todo reporte de la reacción adversa sea real¡zado

de forma ofic¡al en la página del MSPyBS en el formulario que se encuentra en
el link https://primarvreportinq.who-
umc.orq/Reportinq/Reporter?Orqan¡zation I D=PY

j. Discontinuación: NO/SI --- Motivo:

k. Periodicidad de la administración:

RISDIPLAM



a Nombre y apell¡do

¡ Sexo
o Fecha de nacimiento
o Datos antropométricos (peso/talla/lMC)

Pre-tratam¡ento
tratam¡ento)
Post tratamiento :

AME TIPO 1

C/3 meses (por 1 año) y luego c/6 meses ....
AMETIPO2YS

A los 4 meses (por 1 año) , y luego c/ 8 meses

d. Evaluación por espec¡alidades; ( fisiatria, fisioterapia motora/respiratoria,
neumología, fonodeglución, nutrición, ortopedia/columna, psicología), - -

(1 semana antes del inicio del

Pre-tratam¡ento :..................(lsemana antes del
tratamiento)
Post tratamiento :

AME TIPO 1

C/3 meses (por 1 año) y luego c/6 meses ....
AMETIPO2Y3

A los 4 meses (por I año) , y luego c/ 8 meses

inicio del

92

a. Datos qenerales del paciente:

b.Datos de la enfermedad

o Fecha del diagnóstico
o Tipo de AME
¡ Fecha de inicio de síntomas (si es sintomático)
o Sintomas
o Complicaciones
¡ lnternaciones:
o Fecha ultima de internación:
¡ Motivo de internación

c.Evaluación Clínica pediátrica v neurolóqica:

l\^{@rY
^'-fuijl;.,1l;il'J,l,



OBS: según evolución se requeirán controles clínicos más frecuentes

con el especialista del área.

e.Análisis de laboratorio Solicitar hemograma, coagulograma, perfil
hepático,renal, proteinuria)

Pre-tratamiento
Post tratamiento

(1 semana antes del inicio del tratamiento)
A los 4 meses y luego c/ 8 meses

OBSI Se realizará en condiciones estab/es del paciente , sin enfermedades

intercunentes.

- Modo alimentación: Oral / Sonda nasogástrica /Gastrostomía

- Fisioterapia respiratoria: Sl / NO

- Ventilación asistida: NO /Sí, de carácter no invasivo / Sí, invasiva

- Ventilación mecánica: Sl / NO

lnicio de administración:
Número de dosis:
Dosis de risdiplam indicada de manera diaria (mg)

h. Variables de eficacia:

A) Función muscular:

- H¡tos motores de la Organización Mundial de la Salud. (OMS).
- Sostiene cabeza si/no, sedestación si/no, deambulación si/no
- Hammersmith lnfant Neurological Examination (HINE) Sección 2: puntos

- Ch¡ldren's Hospital of Philadelphia lnfant Test for Neuromuscular
Disease (CHOP-INTEND): puntos

B) Función respiratoria:

Número de horas diarias de soporte ventilatorio:

C) Otras: No episodios infecciones respiratorias de vías bajas desde visita previa

- Necesidad de ingresos por infecciones respiratorias NO / Sl (indicar no)
- Necesidad de ingresos por otros motivos.

'AIA (;tl;tI¡J.
ARIA (;E\l;K\I
rsP Y Bs
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q. Administración:

f. Cuidados de soporte:



i. Variables de sequridad durante el sequimiento del paciente:

Reacciones adversas en la administración previa de Ridisplam: Sl /
NO

Descripción de la reacción adversa

Aparición de reacción adversa desde la última visita:

i. Discontinuación: NO/SI --- Motivo:

. Fallec¡miento (causa y fecha)
¡ Reacción adversa (fecha y justificación)

o Criterios de discontinuación.

.\ (;. t) i0,\ttt,r
RET lRIA (;E\ EIIr\ I

NSP Y BS
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3. FICHA DE S UIMIENTO FARMACOLÓG¡CO DEL PACIENTE CON
ONASEMNOGENE ABEPARVOVEC

a. Datos qenerales del paciente:

o Nombre y apellido:........ ......Sexo
o Fecha de nacimiento
o Datos antropométricos (peso/talla/lMC)

¡ Fecha del diagnóstico
o Tipo de AME
¡ Fecha de inicio de síntomas (si es sintomático)
¡ Sintomas
¡ Complicaciones
o lnternaciones:
o Fecha ultima de internación:
¡ Motivo de internación

c. Evaluación Clínica pediátrica y neurolóE¡ca:

Pre-tratamiento (1 semana antes del inicio deltratamiento)
Post tratamiento :

INMEDIATO: durante el tiempo de la infusión y las 24 hs posteriores
Primeros 3 meses:

a Mes 1 semanal
o Mes2y3quincenal

^f")mg*\scRf rAnr.r r;,.\r ,,
lfsp \ r)\
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b.Datos de la enfermedad



Monitorizac
ión clínica y
laboratoio

BASE
(pre
tto)

MES 1 MES 2 MES 3

SI S2 s3 S4 s5 S6 S7 s8 S9 sl
0

sl
1

sl
2

Eval.
Clínica

X X X x X X X x X

Hepatogra
ma/Tiempo

de
protrombin

a

x x X X X x x X X

Rec.
Plaquetas

x X x X X X X

Troponina I X x X X x X

MEDIATO

A partir del mes 4: Cada 3 meses (por I año) y luego c/ 6 meses

d. Evaluación por especialidades: ( fisiatria, fisioterapia motora/respiratoria,
neumología, fonodeglución, nutrición, ortopedia/columna, psicología), _ _

- Pre-tratamiento : (r semana antes der inicio der tratamiento)- Post tratamiento : según necesidad, según criterio de cada área,
recomendable cada 6 meses

§€g¡ETlnt:t {;rrllt t
|\tsP Y t]{

e.Anális IS de labora torio re medica ción:
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Pre-tratamiento : (1 semana antes del inicio del tratamiento).
Solicitar Anti- AAV9, hemograma, coagulograma, perfil hepático,
troponina l, renal, índice proteinuria/creatinuria en orina ocasional)

- Post tratam¡ento :

o I er mes: semanal,
a 2y 3 er mes quincenal,
o luego c/ 3 meses por 1 año,
o y luego cada Omeses

OBS: Se realizará en condiciones esfab/es del paciente , sin enfermedades

intercunentes.

f. Cuidados desoponei

¡ Modo alimentación: Oral / Sonda nasogástrica /Gastrostomía
o Fisioterapia respiratoria: Sl / NO
¡ Ventilación asistida: NO /Si, de carácter no invasivo / Sí, invasiva.
o Ventilación mecánica: Sl / NO

o Fecha de la administración
¡ Número de dosis:
¡ Dosis administrada (mg)

1) Función muscular

¡ Hitos motores según normas vigentes del MSPyBS (Manual AlEpl/DlT)
o Sostiene cabeza si/no, sedestación si/no, deambulación si/no
o Escalas de valoración funcional

Número de horas diarias de soporte ventilatorio:

q. Administración del fármaco :

2) Función respiratoria

a

3) otras: No de episodios de infecciones respiratorias de vías bajas desde visita

et*
(;. I) IA\
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h. Variables de eficacia:



i. Variables de sequridad durante el sequimiento del paciente:

¡ Necesidad de ingresos por infecciones respiratorias NO / Sl (indicar no)

¡ Necesidad de ingresos por otros mot¡vos.

Reacciones adversas en la administración previa : Sl / NO

Descripción de la reacción adversa:

Es de suma importancia que todo reporte de la reacción adversa sea realizado
de forma oficial en la página del MSPyBS en el formulario que se encuentra en
el link https://primaryreportinq.who-
umc.orq/Reportinq/Reporter?OrqanizationlD=PY

Aparición de reacción adversa desde la última visita.

j. Discontinuación: NO/SI -- Motivo:

¡ Fallecimiento (causa y fecha)
¡ Reacción adversa (fecha y justificación)

¡ Criterios de discontinuación

.D,
\E RE t,\Rl,\ (' ¡. 1'
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1

ESPECIFICACIONES TÉCNICAS DE EQUIPAMIENTO NECESARIO

PARA SOPORTE VITAL

- Oximetro de pulso. Modelo pediátrico o adulto adecuado a la edad del

paciente con rango de medición del pulso 30 a 250 lpm, con onda de

pulso, batería interna de autonomía.

2- Dispositivo de bolseo manual: o resucitador manual adecuado a la

edad del paciente: modelo neonatal (con capacidad de 250 ml) pediátrico

(con capacidad de 500 ml) o adulto (mayor a 30 kg de peso con

capacidad de 1500 ml).

3- Aspirador eléctrico portátil: de secreciones traqueales, con presión

regulable, modelo pediátrico o adulto adecuado a la edad del paciente

4- Ventilador Domiciliario para Soporte Respiratorio Vital:

o Posibilidad de Ventilación por Presión y Volumen.
o Alarma de alta y baja presión, de fuga y corte de suministro de corte

eléctrico.
o Batería interna de 4 a 6 hs de autonomía.
¡ Termo-humidificador incorporado o externo.
¡ Tubuladura y filtros antibacterianos correspondientes.
r lnterfase nasal y/o naso bucal de acuerdo a necesidades del

paciente.

5- Asistente Mecánico de la Tos: ( lnsuflador/Exsuflador):

Modalidades: manual, automática y/o Cough Track.
Con capacidad de presiones de lnsuflación hasta 70cmH20.
Con capacidad de presiones de Exsuflación hasta - 70cmH20.

TB trA lAr¡
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Batería interna de 4 a 6 hs de autonomía.
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ANEXO 4:


