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INTRODUCCION

Trastornos neurodegenerativos por afectacion de motoneuronas del asta anterior de la médula espinal
Autosomica recesiva. Deleccién de los genes SMN y NAIP, brazo largo del cromosoma 5
Afecta a todas las edades, sin preferencia de sexo

M Clinica:
m Debilidad y atrofia muscular
m Disminucion o pérdida de los reflejos musculares
m Hipotonia
m Fasciculaciones

B 4 tipos: segun la edad de inicio de los signos clinicos y la severidad :
m Tipo I, o enfermedad de Werdnig-Hoffmann: inicio antes de los 6 meses
m Tipo Il o forma intermedia: entre los 6 y 15 meses
m Tipo Il o enfermedad de Kugelber-Welander: entre 2 y 17 afios
m Tipo IV o del adulto: de inicio més tardio y de menor gravedad
m Diagnostico:
m Clinica y analitica: aumento de creatinquinasa
m EMG
m Biopsia muscular
m Genético: diagnostico de confirmacién

mTratamiento: sintomatico y de soporte
m Fisioterapia
m Buen control de infecciones
m Soporte nutricional



OBJETIVO/METODO

Objetivo:
= Conocer la distribuciéon de los distintos tipos de AME en Asturias
= Detectar posibles errores de codificacion de la enfermedad
= Méetodo: Estudio poblacional, descriptivo
" Fuente:
= CMBD e historias clinicas (CIE-9 MC: 335.0y 335.1)
= RMPA (CIE-10: G120-G129)
= Poblacion: Casos de AME en Asturias
= Periodo: 1996 a 2013
= Calculo:

= Prevalencia

= Tasa de incidencia media anual

= Distribucién temporal, edad y sexo
= Clasificacion

= Mortalidad



RESULTADOS AME

Se detectan 42 casos, de los que
se descarta el 36 %, 15 casos

Tasa de prevalencia 0,1 casos/10* habitantes

Tasa de incidencia media anual: 0,21
casos por 1000 recién nacidos vivos
(1,24 casos/10%habitantes)

FUENTES DE
INFORMACION

N’ CASOS

4 Hombres
I Mujeres

27

CAPTACION DE
CASOS
CONFIRMADOS"

Distribucion por sexo

Clasificacion segun fuente de informacion



RESULTADOS

Evolucion temporal
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En 3 casos se desconoce
el afio de diagnostico




RESULTADOS

Especificidad casos diagnosticados por CMBD
(n=38)

TIFOLME  CIE-3MC CONFIRMADDS  ESPECIFICIOAD SOSPECHAS OESCORTADDS
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Se han detectado casos de AME 111 (con cddigo especifico: 335.11)
con otros: 335.0: AME I, 335.10 AME no especificada y 359.0:
distrofia muscular congénita hereditaria




RESULTADOS
| Clasificacion confirmada por historia clinica

(n=27)

Clasificacion segun tipo

N* CASOS PORCENTAJE
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AME tipo 1 AME tipo 2 AME tipo 3 AME tipo 4 Otras AME




RESULTADOS
Mortalidad, 1996-2012

DIAGNOSTICO

CAUSAS DE DEFUNCION

Los AME | y Il fallecieron entre 1,5 meses y 14 anos,
excepto dos pacientes que siguen vivos (35-42 anos)




CONCLUSIONES

O sobre todo en
adultos, para aumentar la calidad del
registro

B Importancia de la

B Tener en cuenta que
puede contener casos de AME
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