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INTRODUCCION
Trastornos neurodegenerativos, con afectacion
de motoneuronas del asta anterior de la médula
espinal. Autos6mica recesiva, por deleccion de
los genes SMN y NAIP, en el cromosoma 5.
Debilidad y atrofia muscular, alteracion de los
reflejos, hipotonia y fasciculaciones.

4 grupos: | (Werdnig Hoffmann), Il (Kennedy), llI
(Kugelber Welander); y IV (adulto).
Diagnostico de sospecha clinico, por aumento de
la creatinquinasa, electromiograma y biopsia
muscular y se confirma con estudio genético.
Sin tratamiento curativo, es fundamental una
adecuada rehabilitacién, soporte nutricional y
respiratorio y antibioterapia precoz

RESULTADOS

CASOS DESCARTADOS

OTROS DIAGNOSTICOS N° DE
CASOS
Atrofia multisistémica + Parkinson 1
Demencia 1

Distrofia muscular por déficit de

merosina

Mielopatia 2
Miopatia de cinturas no filiada/ELA 1
Amiotrofia por inmovilizacion 1

prolongada
Sd Prader-Willi 1
Neuropatia sensitiva 1
Polineuropatia sensitivomotora 1
Sin sintomas neuroldgicos 1

Clinica de debut

Edad de diagnéstico:

1 entre 38 dias y 61 afios, en
funcioén del tipo de AME

Antecedentes familiares:

Debilidad Hipotonia Retraso  Fallo de Fatiga Temblor  Marcha
muscular psicomotor medro inestable

OBJETIVOS
General: en consonancia con los de la
Estrategia Nacional de Salud del SNS
en Enfermedades Raras (ER),
aumentar la informacién y mejorar la
vigilancia epidemiol6gica de este tipo
de patologia
Especifico: profundizar en el
conocimiento y facilitar la planificacion
de politicas sanitarias en nuestra
comunidad

METODOLOGIA
Estudio poblacional, descriptivo
Andlisis clinico-epidemioldgico y mortalidad
Fuentes:
» CMBD con CIE-9 MC: 335.0, 335.1, 335.10,
335.11, 335.19: deteccién de casos
* Historias clinicas
* Registro de mortalidad del Principado de
Asturias: recogida de causas de defuncién
Ambito: Asturias, 1996-2013

Casos detectados: 43, se descartan 18
Prevalencia: 2,33/10°
Tasa media incidencia anual 1,36/106

Distribucion por sexo

CLASIFICACION POR TIPO DE AME
I: Werding-Hoffmann 13 52
1I: Kennedy 1 4
11I: Kugelberg-Welander 5 20
1V: Adulto 3 12
Sin filiar 3 12
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RESULTADOS

Presentacion clinica

Debilidad muscular
Atrofia muscular
Paresia/paralsis miembros

Alt sedest/deambulacion N° DE
Hipotonia/Atonia ESTUDIO GENETICO
- ; CASOS
Hipo/arreflexia
Fasciculaciones
Escoliosis R
Alt torécicas Deleccion SMN1 6
Llanto débil
Pie equino Expansion CAG (40-41) gen
Alt. Deglucion AR 1
Otras alt esqueléticas
Gowes + §
Estudio normal 1
0 2 4 6 8 10 12 14 16 18 20
Sin resultado del estudio 1
N° DE
COMPLICACIONES o . e
CASOS Procedimiento diagnéstico
Insuficienci
suﬁqenqa 13
respiratoria
Respiratorias
Infecciones
. ) 10
respiratorias
Cardiacas 1
Tratamiento EMG  RMNneticd  gEG TAC gCO B‘Rﬁﬂ\aen\o cPK
Psicologico
SCiuanascese MORTALIDAD (RMPA 1996-2012)
Soporte nutricional e e
CAUSAS DE DEFUNCION nUE
Ortesis CASOS
Fisioterapia AME tipo | 6
Silla de ruedas AME sin especificar 2
Soporte respiratorio Otras AME hereditarias 1
Tumor maligno de colon 1
Distrofia muscular 1
Otros trastornos respiratorios 1
Leucodistrofia 1
Enfermedad degenerativa de ganglio basal 1
Otra mielopatia 1
Nefropatia crénica 1

CONCLUSIONES
Profundizacién en el conocimiento de las AMEs, grupo de patologias de manejo

muy complejo, en Asturias
El registro de enfermedades raras facilita el estudio
Destaca la escasa informacion existente en las historias clinicas en lo que se
refiere a aspecto como la clasificacion definitiva del caso, momento de
diagnostico, entre otros
Llama la atencién que el tratamiento registrado en las historias clinicas es
Unicamente de las complicaciones
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