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CENTRO DE ESTUDIOS GENETICOS DE ANDALLUCIA
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SMA genetic map on chromosome 5q13
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Diagnaostico

¢, Delecion peecion Diagn éstico
SMN? S AME
: homocigosis
- EMG
No delecion Reexplorar, neurégeno,
SMN | ENMGE R @N CK NI,
homocigosis otras PPCC clinica tipica
|
NC° copias
SMN1
Otros
diagndsticos 2 copias 1 copia

Diagn ostico
AME

Mutacion

Secuenciacion

SMN1




AME

> GENETICA

NEUROPEDIATRIA NEUMOLOGIA

NUTRICION/
DIGESTIVO

REHABILITACION OTROS:

USMI, UTS

CIRUGIA ORTY
TRAUMATOLOGIA




NEUROPEDIATRIA
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[+ No sedestacion
—Examen fisico (FR, distrés, malformaciones
toracicas, capacidad tos)
—Pulsioximetria basal (sat < 94% indica
necesidad aspiracion)
Evaluacion

—Rx PA térax

—E. gastroduodenal ante deterioro respiratorio
brusco y neumonias de repeticion.

» Sedestacion y deambulacion

—Evaluacion anterior y pruebas de funcion respirator

\ —Evaluacion y seguimiento de posible escoliosis.
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Conocimiento de estado basal, comprension
de hipoventilacion, preparacion para la
enfermedad aguda, manejo de secreciones y
soporte respiratorio




Manejo
Enfermedad
Aguda

< 5 " &

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
deglucidn, disfuncidén gastrointestinal y malnutrici on

* Derivacion para 12 valoracion al diagndstico. Indivi dualizar
controles. Cada 6 meses en pacientes con sedestacid  n, mas
frecuentes en pacientes sin sedestacion







Evaluacion <

Tratamiento <

« Déficits musculoesqueléticos y funcionales

» Observacion, evaluacion funcién (escalas: CHOP INTE  ND,
Modified Hammersmith functional motor scale for SMA )

» Medicion fuerza, contracturas.

Pacientes AME Sin sedestacion

Manejo postura (confortable, funcional), evitar dol or, contracturas,
terapia ocupacional, ortesis de MMSS

Pacientes AME con sedestacion

Movilidad SR, terapia fisica y ocupacional, contrac  turas
(estiramientos, ortesis), escoliosis, bipedesta  cion
KAFO/AFO+bipedestador

Pacientes AME deambulantes :

Deambulaciéon, SR para distancias, terapia fisicay  ocupacional,
contracturas, escoliosis, ortesis y ayudas técnicas
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e Los principales problemas ortopédicos en nifios con AME son:
contracturas, subluxacion/luxacion de cadera, escol loSis.

* Valoracion al diagndstico en AME tipos 2 y 3. Contr  oles cada 6 meses.
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Otras PPCC

Sospecha clinica

|

Neuropediatria

Respiratorio Digestivo

AME vy tipo

Rehabilitacion

C. Ortopédica

v

« EVALUACION: » EVALUACION: - Evaluacion de la - Contracturas

- EF, tos, Sat 02, - Problemas de deglucion fun_cionea_lida}d_ _ EnlneE de
polisomnografia, Rx - RGE - Ejercicio fisico. cadera

térax, escoliosis - Nutricion - Manejo - Escoliosis

« MANEJO « MANEJO deformidades MM y

- Secreciones - Consistencia alimentos ei)prltr;zlis

- Soporte ventilatorio - Gastrostomia By mwa

(VM, VNI) - Antiacidos, procinéticos. - Entorno

- Otros cirugia antirreflujo.

- Tto Estrefimiento
- RDA, vit D, Ca

Preparacion para la enfermedad aguda
Cuidados paliativos







