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Patron caracteristico originado por la
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Postura en libro
abierto por
hipotonia y arreflexia

Predominio en piernas, lo que da
posicion de “libro abierto”."3#
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Hitos motores de la poblacion sana expresados en meses.

A
Parado solo
Gateo con manos y pies
Reference Study Group.
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Hitos motores
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Para la evaluacion de la eficacia terapéutica, deben evaluarse varios dominios, considerando que el
tratamiento es efectivo si se demuestra mejoria en uno o mas de estos dominios: ®

Funcion motora

Hitos motores

Funcion respiratoria \r‘\
Funcion bulbar (lenguaje y deglucion)

Datos nutricionales

El proyecto SMArtCARE propone el uso de diferentes instrumentos estandarizados dependiendo de
la edad y la capacidad motora del paciente. Se debe considerar que, en nifios menores de 12 aios,
se debe usar la herramienta HINE para evaluar los hitos motores.®

CHOP INTEND es una prueba motora confiable, de facil administracion y bien tolerada disefiada
para niflos con AME tipo 1y otros con debilidad similar por enfermedad neuromuscular.®

La escala expandida Hammersmith de funcion motora (HFMSE, por sus siglas en inglés) se usa para
medir la mejoria en la capacidad motora en pacientes con AME.>

La herramienta RULM (siglas de Revised Upper Limb Module) se desarrollé a partir del ULM original
para abordar el efecto techo y ampliar la utilidad de la herramienta en una poblacién mas amplia de
pacientes con AME.”

La prueba de caminata de 6 minutos (6MWT, por sus siglas en inglés) evalua de forma integrada la
respuesta de los sistemas respiratorio, cardiovascular, metabdlico, musculo esquelético vy
neurosensorial al estrés impuesto por el ejercicio.®

Recomendaciones de SMArtCARE para la evaluacion motora de pacientes con AME-5q.®

CHOP INTE HFMSE RUL 6MW
Todos los nifios <2 Todos los pacientes >2 Todos los pacientes >2 Todos los
anos. afos con la capacidad afos con la capacidad pacientes
de sedestacion. de sedestacion (en ambulatorios >3

Todos los pacientes >2
afos sin la capacidad
de sedestacion.

silla de ruedas). anos.
*Si la puntuacion CHOP
INTEND es >50: CHOP
INTEND y HFSME.

Si la puntuacion CHOP
4NTEND es >60:
HFMSE en lugar de
CHOP INTEND.

No existe cura disponible parala AME y |a
patogénesis del trastorno no se comprende
completamente, por lo que se estan desarrollando
diferentes enfoques terapéuticos.

El conocimiento sobre el mecanismo genético subyacente en la AME ha
permitido el desarrollo de terapias dirigidas que aumentan la produccion de la
proteina SMN funcional.®

Tipos de tratamiento para la AME.®
Tipo de tratamiento Mecanismo de accion | Ruta de administracion

Transferencia del gen
SMN1 por medio de
vector de adenovirus

Entrega del gen SMN1 Inyeccién intravenosa unica

Oligonucleétido antisentido
que se une al ARNm de SMN2
para modificar el empalme

Inyeccién intratecal cada
Accién sobre el SMN2 para 4 meses
aumentar la produccién de

EIRAEITE) Sl Pequeiia molécula que altera

el empalme de SMN2 Administracion oral diaria
Mejora el funcionamiento
mitocondrial e inhibe la
liberacion de factores
apoptoticos

Restauracion de la

. . Administracién oral diaria
homeostasis mitocondrial

Activacion de la troponina del

Mejoria de la
funcién muscular

musculo esquelético para
aumentar la respuesta de

Medicacion oral dos
veces al dia

fuerza del musculo esquelético
a la estimulacion nerviosa

Promocién del crecimiento
y la divisién de las células
musculares

El anticuerpo monoclonal Inyeccién intravenosa cada
inhibe la miostatina latente 4 semanas

Inhibidor de acetilcolina Medicamento oral, se puede

tomar varias veces al dia.

Mejoria de la fuerza
muscular y la fatiga esterasa
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