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Actualizacién

Este protocolo fue confeccionado en el afio 2024.
Se realizaran actualizaciones cada 2 afos.
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Para la confeccion del presente protocolo se realizé una busqueda de publicaciones
Nacionales e Internacionales sobre el tema y se tuvo en cuenta la experiencia en el

Servicio. con el tratamiento de estas patologias.

AME: Atrofia Muscular Espinal

BPS: Banco de Prevision Social

CRENADECER: Centro de Referencia Nacional en Defectos Congénitos y
Enfermedades Raras.

CP: Cuidados Paliativos

CV: Capacidad Vital

CVF: Capacidad Vital Forzada

ENM: Enfermedades Neuromusculares

ORL.: Otorrinolaringologo

PEF: Flujo espiratorio maximo

PEM: Presion espiratoria maxima

PIM: Presion inspiratoria maxima

SNG: Sonda nasogastrica

SNC: Sistema nervioso central

SMN: Proteina de supervivencia de la motoneurona
TAM: Tos asistida mecanicamente

VNI: Ventilacién no invasiva
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La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad del asta anterior de la médula
espinal, causada por la sintesis insuficiente de la proteina de supervivencia de la
motoneurona (SMN). Es la enfermedad neuromuscular mas comun de los recién

nacidos hipoténicos y afecta a 1 de 6.000 a 10.000 nacimientos.

La gravedad de la AME varia desde la apnea perinatal y dependencia definitiva de

ventilaciébn mecanica continua, hasta la aparicioén de debilidad muscular en edad adulta.

El propésito de este protocolo es proveer las recomendaciones de cuidados e
intervenciones de mayor prevalencia y severidad en pacientes con AME durante la

internacion.

Objetivo General

- Generar recomendaciones y estrategias de intervencién para brindar una atencion
oportuna y adecuada de los pacientes con Atrofia Muscular Espinal (AME) durante

la internacion.

Obijetivos Especificos

- Brindar recomendaciones practicas en base a la dltima evidencia cientifica
disponible para el seguimiento de los pacientes con AME.

- Proveer informaciébn a los profesionales de la salud para anticiparse a las
complicaciones que surgen con la progresion de la enfermedad, mejorando su

calidad de vida.
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Complicaciones Respiratorias

Infecciones del tracto respiratorio de probable etiologia aspirativa o no, pero que, dado
las caracteristicas ortopédicas (torcopatia) y neumoldgicas (hipoventilacion), requieren

un tratamiento especifico.

En la mayoria de los casos, la morbimortalidad de las enfermedades neuromusculares

incluyendo las AME, es causada por debilidad muscular.

Las personas con afectacion neuromuscular tienen al comienzo de su enfermedad un
pulmén sano, pero no cuentan con la totalidad de fuerza muscular para generar
volumenes pulmonares adecuados. Estas personas con el tiempo comienzan a

descender su capacidad vital.

La afectacion neuromuscular es progresiva y varia segun la patologia provocando una
disminucién de la capacidad de expansién toracica, disminucién de la capacidad vital y

pérdida de la efectividad de la tos.

El deterioro de la fuerza de la musculatura espiratoria en pacientes neuromusculares

puede ser evaluado registrando su Pico Flujo Tosido, valores de PIM/PEM y CVF.

La capacidad para eliminar secreciones esta determinada por la magnitud de los flujos
generados en la fase espiratoria y estos dependen de la velocidad lineal del gas, el area
de seccién y la compresion dinamica; manifestandose fundamentalmente en el valor del
PEF. La efectividad de la tos depende del flujo espiratorio de la tos o PEF tos. Su valor
normal es mayor a 360 L/min; un valor menor a 160 L/min se considera un flujo

insuficiente para la generacion de una tos eficiente.

El abordaje respiratorio de estos pacientes se denomina Soporte No Invasivo
Respiratorio. Esta estrategia incluye reclutamiento pulmonar con bolsa de insufacién
mas valvula unidireccional, ventilacion no invasiva (VNI) con una presion de soporte
mayor a 10 cmH20 para lograr un volumen corriente entre 10 y 12 ml/kg y asistencia
mecanica de la tos en pacientes con un PEF TOS menor a 160 L/min o0 un una CVF

menor a 30 ml/Kg.
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También es necesario mantener alineado el raquis, el torax flexible y evitar el
acortamiento de la cadena muscular respiratoria (pectorales, serrato mayor, psoas

iliaco, recto anterior e isquiosurales).

Los problemas respiratorios son la primera causa de muerte en enfermedades
neuromusculares (ENM). La incapacidad para expulsar de forma efectiva las
secreciones lleva a alteraciones de la ventilacion alveolar y a la proteccién de la via
aérea, que constituye la principal causa de morbimortalidad. EI compromiso de los
musculos espiratorios determina la ineficacia de la tos y retencion de secreciones y el
compromiso de los musculos de la via aérea superior afecta la deglucion, lo que
conduce a la aspiracion de saliva y alimentos que, junto a la tos ineficiente, produce

infecciones respiratorias repetidas.

De este modo, la consecuencia final del compromiso de los musculos inspiratorios es la
hipoventilacion alveolar con la correspondiente hipercapnia e hipoxemia.
Aproximadamente el 90% de los episodios de los fallos respiratorios ocurren a partir de
infecciones benignas del tracto respiratorio superior. Esto resulta muy importante
cuando mas de la mitad de los pacientes con AME tipo 2 y la totalidad de los pacientes
con AME tipo 1 tienen respiracion paradojal, presentando internaciones en unidades de

cuidados criticos, donde tendran riesgo de ser traqueostomizados.

En los pacientes con AME tipo 1 y 2 la respiracion paradojal es una indicacion para
iniciar el VNI. La medicion de la CV, segun el debut clinico y la presentacion fenotipica
de la severidad del compromiso motor, es un indicador para la introduccion de VNI, que

debe ser siempre complementario a maniobras de reclutamiento y de tos asistida.

e Complicaciones de la traqueostomia

Dentro de las complicaciones de la traqueostomia se incluyen del 8% al 65% la
estenosis traqueal, fistula traqueoesofagica y aumento de aspiracion de la comida,
hemorragia, bronquitis crénica purulenta, formaciéon de granuloma en la via aérea
subgldtica, colonizacién e infecciones traqueobronquiales, sinusitis, pardlisis de la
cuerda vocal, estenosis laringea, disfuncién de los musculos hipofaringeos y colapso de

las vias aéreas (traqueobroncomalacia).

Dada la mayor frecuencia de infecciones de la via aérea superior, muchas de las
complicaciones pueden requerir tratamiento intravenoso o intervencién quirdrgica por

otorrinolaringologo (ORL) (ejemplo otitis supurada).
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Complicaciones Nutricionales
e Reparacion nutricional

La debilidad muscular orofacial y el compromiso bulbar dificultan la masticacion y la
deglucién. La dificultad para comer se agrava cuando hay limitacién de la apertura bucal
y debilidad de los masculos de cuello y de extremidades superiores.

Los sintomas de la disfagia son la tos, los episodios de sofocacién, sudoracion y fatiga
que, junto al reflujo gastroesofagico, repercuten sobre aspectos nutricionales y
respiratorios. En los casos en los cuales la disfagia imposibilita el aporte ideal calérico
e hidrico, puede requerirse internacion para proveer apoyo nutricional. En estos casos
se entrena a los padres sobre una via alternativa de alimentacién como la sonda
nasogastrica (SNG).

Es necesario el consenso del equipo interdisciplinario con el paciente y/o familia en
cuanto al apoyo nutricional mas adecuado para cada caso. Para un tratamiento puntual
se recurre al uso de SNG y, en caso de un aporte nutricional prolongado, se recurre a
la colocacion de gastrostomia.

La nutricion enteral puede ser necesaria, cuando hay una pérdida de peso o dificultad
para mantenerlo o disfagia, la colocacién inicial de una SNG seguida de una
gastrostomia, prolonga la supervivencia y mejora la calidad de vida.

Existe también alteracion de la motilidad intestinal con distension que compromete la
dindmica respiratoria y retrasa el vaciado gastrico. El estrefiimiento crénico es frecuente

de observar determinando formacién de fecalomas y episodio de célicos severos.

Complicaciones Musculoesqueléticas
e Artrodesis de columna

La correccion quirargica de la escoliosis debe ser considerada sobre la base de
progresion de la curva, la funcién pulmonar y madurez 6sea. La cirugia de escoliosis en
pacientes con prolongada supervivencia, proporciona beneficios en el equilibrio sentado
y resistencia. La cirugia esta indicada en los casos donde la progresion de la deformidad

interfiere en la calidad de vida de la persona.

e Cirugias ortopédicas derivadas de fijaciones articulares o fracturas

La indicacién de la cirugia requiere una valoracion detallada y justificada para cada
paciente en acuerdo con el equipo interdisciplinario, el paciente y/o familia. La cirugia

se evalla para cada circunstancia individual con el objetivo de mejorar la funcion
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teniendo en cuenta los riesgos y beneficios. En la actualidad sélo se recomiendan las
cirugias de realineacion de tobillo/pie, siendo la deformidad mas frecuente el equino o
equino varo.

En los pacientes que reciben corticoides aumenta la posibilidad de la presencia de

osteoporosis y fracturas 6sea con el riesgo de presentar embolias.

En pacientes deambulantes puede ser necesario el tratamiento inmovilizador quirdrgico
en las fracturas femorales proximales. En pacientes no deambulantes, la inmovilizacion

puede ser con férulas o yeso y debe realizarse control del dolor.

No existe consenso en cuanto a la necesidad de cirugia de caderas cuando estas se

luxan.

Requerimiento de tratamientos y controles

- La evaluacién neumolégica nocturna se realiza durante la internacion en pacientes
gue residen en el interior del pais (oximetria de pulso prolongada, polisomnografia
y gasometria al despertar).

- Se realizan evaluaciénes diagnosticas de via aérea con fibrobroncoscopia en
pacientes traqueostomizados.

- Colocacioén de via venosa central o acceso venoso central con reservorio. Debido a
las necesidades de tratamientos prolongados intravenosos, los pacientes pueden
requerir de dispositivos de accesos venosos centrales para los cuales requieren ser

ingresados.

Otras complicaciones:
e Ulceras por presion

En el paciente portador de AME, es de fundamental importancia priorizar los aspectos
preventivos en el cuidado de la piel y apoyos. La pérdida de masa muscular, fuerzay la
inactividad fisica por condiciones que limitan el movimiento, contribuye a la formacién
de Ulceras por presion que pueden requerir cirugias (ver protocolo de Ulceras por

presion).
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