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Introduccion

= Alteracién del gen SMN 1 - Deficiencia de proteina SMN (Survival of motor neuron).

= Degeneracion de motoneuronas del asta anterior
de la médula = Debilidad muscular proximal y progresiva.
= Subtipos clinicos de la enfermedad.

—> Posible relacién con numero de copias del gen SMN 2.
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Tabla 1. Clasificacién subtipos AME

Edad al

diagndstico

Mayor hito de

desarrollo

MNumero de
copias gen

SMN2*

Prenatal Ninguno. Muerte a los
AMIE tipo O Hipotonia severa | pocos dias o | 0-1
al nacimien to. | semanas
0-6 meses No logran | Muerte antes de
AME tipo 1 2 copias
destacidn los 2 afios
6-18 meses MNo logran | Supervivencia
AME tipo 2 3-4 copias
amina mas de 2 afios
3-12 afios Esperanza de
AME tipo 3 Caminan solos 4 copias
vida adulta
> 12 afios Esperanza de
AME tipo 4 Caminan solos 4-8 copias
vida adulta
Adaptacion de (Farrar et al., 2017).

*La relacién entre el nimero de copias y el subtipo no es

2008).
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Introduccion

o Manifestaciones clinicas por aparatos:

- Respiratorio: Aparato mas determinante de la evolucidn. Inicio asintomatico (hipoventilacidon nocturna). Subdesarrollo

toracico. Reagudizaciones frecuentes.
- Digestivo y nutricion: Problemas deglutorios y disfagia (afectacién bulbar). RGE y estrenimiento.
- Otros aspectos y necesidades: Principales escoliosis y luxacidon de cadera. Dolor. Afectacion cardiovascular. Esfera psicosocial.

o Posibilidades terapéuticas:

- Terapias de soporte, incluyendo dispositivos tecnificados = Evolucién a lo largo de los afios.

- Tratamientos dirigidos modificadores de la enfermedad —> Nusinersen, Risdisplam, Zolgensma.
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Objetivo y métodos

» Objetivo principal: Describir las caracteristicas clinicas de los pacientes con AME tipo 1 atendidos entre
los afios 2018-2021 en la poblacion de un centro de tercer nivel, con la opcidn de tratamiento con

nusinersen.

» Objetivos secundarios: Caracteristicas sociodemograficas, descripcion uso de Nusinersen, valorar

seguimiento por unidad de patologia cronica compleja, etc.

» Método: Incluidos pacientes valorados (neurologia o UPCC) en ese periodo de tiempo y codificacion en
historia clinica de diagndstico de AME tipo 1 = Revision de historia desde nacimiento hasta fecha de

observacion (15/07/21)

@

f 680»«#%«%04‘-\5?
& pama be/MALLORCA

Pales 4e ('n-n)‘uw\ o 7344 ijto do 2002

l
1
.




@

Resultados

2

6 pacientes + Se excluye 1 paciente a

diOgﬂéSﬂCQ cenfro.
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25 pacientes

INncluidos en
el estudio
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recibir una unica visita en el

e Nacidos entre
2007 y 2021

* Edad media
diagnostico 4

meses (DS 2.98).

e 60% sexo
masculino.



Resultados

50

* Mediana de edad al momento de la observacion

40

* - 3 afios y 10 meses.
e 22 fueron tratados con Nusinersen 8 -

con una mediana de edad al inicio de 6.5 meses.

20

* La sedestacion se logro en el 80% del total

de pacientes = En el 100% de los que recibieron

10

tratamiento precoz con Nusinersen (antes de los 7 meses).

® PrObIemaS por apa ratos: Ninguno Minimo Sedestacion Bipedestacion con apoyeDeambulacion con apoyo
- Insuficiencia respiratoria 23/25: Casi 100% preciso soporte tecnificado = 21/23 VMNI
- Gl (20/25): 17 disfagia, 17 fallo de medro, 8 RGE y 12 estrefiimiento > 14/20 gastrostomia

- Traumatolégico/Rehabilitacion: Escoliosis 16 y luxacion de cadera 10.
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Resultados

26 pacientes
diagndstico
AME tipo 1
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25 pacientes
Incluidos en
el estudio

15 pacientes

seguimiento
por UPCC*

60% seguimiento por una unidad de
patologia compleja*

Heterogeneidad en la derivacion

Mas probabilidad de seguimiento si
dispositivo tecnificado de nutricion (p< 0.05)

2 fallecieron en el periodo de observacién.

1 mes de vida, sin haber iniciado tratamiento
con Nusinersen.

12 meses, habiendo recibido tratamiento
oral con Risdisplam.




Conclusiones

* Los niflos con atrofia muscular espinal tipo 1 padecen patologias complejas y presentaron problemas
respiratorios y/o digestivos en la mayoria de los casos.

* Existe tendencia de cambio del paradigma de la evolucién clinica de la enfermedad (influencia de

tratamientos dirigidos).

* Cronificacion de la complejidad. Amplio porcentaje de pacientes con soporte tecnificado, con
prevalencia en problemas respiratorios y nutricionales.

* Enfoque multidisciplinar y heterogéneo.

* Se requieren mas estudios que actualicen y unifiquen la atencion integral de estos pacientes.
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Gracias por vuestra atencion.
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