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ClClíínica nica 
AMEAME

¿Deleción 
SMN?

Otros 
diagnósticos

No deleción 
SMN 

homocigosis

Reexplorar, 
EMG, VCN, 
otras PPCC

EMG 
neurógeno, 

CK Nl, 
clínica típica

Nº copias 
SMN1

Secuenciación 
SMN1

2 copias

Deleción 
SMN1 

homocigosis

1 copia

Mutación DiagnDiagn óóstico stico 
AMEAME

Diagnóstico

DiagnDiagn óóstico stico 
AMEAME



AME

NEUROPEDIATRÍA NEUMOLOGÍA REHABILITACIÓN

NUTRICIÓN/ 
DIGESTIVO

CIRUGÍA ORT Y 
TRAUMATOLOGÍA

GENÉTICA

OTROS: 
USMI, UTS



AME
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• No sedestación

–Examen físico (FR, distrés, malformaciones 
torácicas, capacidad tos)

–Pulsioximetría basal (sat < 94% indica 
necesidad aspiración)

–Rx PA tórax
–E. gastroduodenal ante deterioro respiratorio 
brusco y neumonías de repetición. 

• Sedestación y deambulación
–Evaluación anterior y pruebas de función respirator ia
–Evaluación y seguimiento de posible escoliosis.

Evaluación
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Manejo 
crónico

Conocimiento de estado basal, comprensión 
de hipoventilación, preparación para la 
enfermedad aguda, manejo de secreciones y 
soporte respiratorio

Conocimiento de estado basal, comprensión 
de hipoventilación, preparación para la 
enfermedad aguda, manejo de secreciones y 
soporte respiratorio
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Manejo 
Enfermedad 

Aguda

Objetivos: normalizar intercambio de gases, 
reduciendo atelectasias y favoreciendo aclaramiento  
de secreciones

Objetivos: normalizar intercambio de gases, 
reduciendo atelectasias y favoreciendo aclaramiento  
de secreciones
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• Los principales problemas digestivos en AME son: al teraciones 
deglución, disfunción gastrointestinal y malnutrici ón

• Derivación para 1ª valoración al diagnóstico. Indivi dualizar 
controles. Cada 6 meses en pacientes con sedestació n, más 
frecuentes en pacientes sin sedestación
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Tratamiento

Evaluación

� Pacientes AME sin sedestación :
Manejo postura (confortable, funcional), evitar dol or, contracturas, 

terapia ocupacional, ortesis de MMSS

� Pacientes AME con sedestación :
Movilidad SR, terapia física y ocupacional, contrac turas 

(estiramientos,     ortesis), escoliosis, bipedesta ción 
KAFO/AFO+bipedestador

� Pacientes AME deambulantes :
Deambulación, SR para distancias, terapia física y ocupacional, 

contracturas, escoliosis, ortesis y ayudas técnicas

• Déficits musculoesqueléticos y funcionales

• Observación, evaluación función (escalas: CHOP INTE ND, 
Modified Hammersmith functional motor scale for SMA ) 

• Medición fuerza, contracturas. 
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• Los principales problemas ortopédicos en niños con AME son: 
contracturas, subluxación/luxación de cadera, escol iosis.

• Valoración al diagnóstico en AME tipos 2 y 3. Contr oles cada 6 meses. 
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Sospecha clínicaSospecha clínica

RespiratorioRespiratorio

AME y tipoAME y tipo

GenéticaGenética

RehabilitaciónRehabilitación
DigestivoDigestivo

• EVALUACIÓN:
- Problemas de deglución
- RGE
- Nutrición
• MANEJO
- Consistencia alimentos
- Gastrostomía
- Antiácidos, procinéticos.  
cirugía antirreflujo.
- Tto Estreñimiento

- RDA, vit D, Ca
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- Evaluación de la 
funcionalidad
- Ejercicio físico.
- Manejo 
deformidades MM y 
espinal 
- Ortesis
- Movilidad funcional
- Entorno
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C. OrtopédicaC. Ortopédica

- Contracturas
- Subluxación de  
cadera
- Escoliosis
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Preparación para la enfermedad aguda

Cuidados paliativos

• EVALUACIÓN:
- EF, tos, Sat O2, 
polisomnografía, Rx 
tórax, escoliosis
• MANEJO
- Secreciones
- Soporte ventilatorio 
(VM, VNI)
- Otros
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Otras PPCCOtras PPCC

NeuropediatríaNeuropediatría
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