
Llanto o voz débil

Fasciculaciones linguales

Tórax campaniforme

Escaso sostén cefálico

Respiración paradójica

Postura en libro 
abierto por 
hipotonía y arreflexia

Dificultad respiratoria

Patrón característico originado por la 
conservación de la fuerza diafragmática, 
pero con disminución de la fuerza en 
músculos intercostales.1

Arreflexia

Reflejos tendinosos profundos reducidos 
o ausentes, con sensibilidad preservada.2

Hipotonía

Predominio en piernas, lo que da 
posición de “libro abierto”.1,3,4

Sostén cefálico

Escaso o ausente sostén cefálico.1,2

Para ver estos signos 
en video escaneé el 

siguiente código

1
principales manifestaciones 

de la AME tipo

Éstas son algunas de las

suPACIENTE.

referir al neuropediatra 
puede salvarle la vida a 

Sospechar a tiempo y



Hitos motores de la población sana expresados en meses.

Para la evaluación de la eficacia terapéutica, deben evaluarse varios dominios, considerando que el 
tratamiento es efectivo si se demuestra mejoría en uno o más de estos dominios: 5

Función motora
Hitos motores
Función respiratoria
Función bulbar (lenguaje y deglución)
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 niños menores de 12 años, 
se debe usar la herramienta HINE para evaluar los hitos motores.5

CHOP INTEND es una prueba motora confiable, de fácil administración y bien tolerada diseñada 
para niños con AME tipo 1 y otros con debilidad similar por enfermedad neuromuscular.6

La escala expandida Hammersmith de función motora (HFMSE, por sus siglas en inglés) se usa para 
medir la mejoría en la capacidad motora en pacientes con AME.5

La herramienta RULM (siglas de Revised Upper Limb Module) se desarrolló a partir del ULM original 
para abordar el efecto techo y ampliar la utilidad de la herramienta en una población más amplia de 
pacientes con AME.7

La prueba de caminata de 6 minutos (6MWT, por sus siglas en inglés) evalúa de forma integrada la 
respuesta de los sistemas respiratorio, cardiovascular, metabólico, músculo esquelético y 
neurosensorial al estrés impuesto por el ejercicio.8
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Camina solo

Parado solo

Camina con ayuda

Gateo con manos y pies

Parado con asistencia

Sentado sin asistencia
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Adaptado de: WHO 
Multicentre Growth 
Reference Study Group. 
Acta Paediatr Suppl. 
2006 Apr;450:86-95.

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

Abreviaturas: 6MWT, prueba de caminata de 6 minutos; CHOP INTEND, Prueba infantil de trastornos neuromusculares del Hospital Infantil de 
Filadelfia; HFMSE, Escala motora funcional de Hammersmith ampliada; RULM, módulo revisado de miembros superiores.

CHOP INTEND HFMSE RULM 6MWT

Todos los niños <2 
años.

Todos los pacientes >2 
años sin la capacidad 
de sedestación.

Todos los pacientes >2 
años con la capacidad 
de sedestación (en 
silla de ruedas).

Todos los 
pacientes 
ambulatorios >3 
años.

Todos los pacientes >2 
años con la capacidad 
de sedestación.

Si la puntuación CHOP 
INTEND es >50: CHOP 
INTEND y HFSME.
Si la puntuación CHOP 
INTEND es >60: 
HFMSE en lugar de 
CHOP INTEND.
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No existe cura disponible para la AME y la
patogénesis del trastorno no se comprende

completamente, por lo que se están desarrollando 
diferentes enfoques terapéuticos.

Tipos de tratamiento para la AME.9

El conocimiento sobre el mecanismo genético subyacente en la AME ha 
permitido el desarrollo de terapias dirigidas que aumentan la producción de la 
proteína SMN funcional.9
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Tipo de tratamiento Mecanismo de acción Ruta de administración

Entrega del gen SMN1 Inyección intravenosa única

Administración oral diaria

Administración oral diaria

Inyección intratecal cada 
4 meses

Transferencia del gen 
SMN1 por medio de 

vector de adenovirus

Oligonucleótido antisentido 
que se une al ARNm de SMN2 

para modificar el empalme

Mejora el funcionamiento 
mitocondrial e inhibe la 
liberación de factores 

apoptóticos

Activación de la troponina del 
músculo esquelético para 
aumentar la respuesta de 

fuerza del músculo esquelético 
a la estimulación nerviosa

Pequeña molécula que altera 
el empalme de SMN2

El anticuerpo monoclonal 
inhibe la miostatina latente

Inyección intravenosa cada 
4 semanas

Medicamento oral, se puede 
tomar varias veces al día.

Inhibidor de acetilcolina 
esterasa

Acción sobre el SMN2 para 
aumentar la producción de 

proteína SMN

Promoción del crecimiento 
y la división de las células 

musculares

Restauración de la 
homeostasis mitocondrial

Mejoría de la 
función muscular

Medicación oral dos 
veces al día

Mejoría de la fuerza 
muscular y la fatiga


