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UN PROYECTO DE

Medicina. Atrofia muscular espinal

DR. JUAN FRANCISCO VAZQUEZ COSTA

FACULTATIVO ESPECIALISTA EN NEUROLOGIA Y DOCTOR POR LA UNIVERSITAT DE VALENCIA

“Los pacientes pueden
recuperar parte de las
funciones perdidas”

“Diagnosticar y tratar al paciente
- es vital”

La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad neurodegenerativa que afecta a las neuronas de la
médula espinal que controlan el movimiento muscular y que provoca una debilidad muscular progresiva

adulto con AM.

Mayte L. Fernandez

La atrofia muscular espinal es una
enfermedad genética que provocalla
pérdida de las neuronas motoras
desencadenando una debilidad
muscular progresiva. El Dr. Vazquez
Costa, Facultativo Especialista en
Neurologia y Doctor por la Universi-
tat de Valéncia, coautor de mas de
80 articulos relacionados con enfer-
medades neuromusculares y neuro-

nos, poco deportistas. Por lo que
cuando aparecen sintomas mas evi-
dentes en la adolescencia o la edad
adulta, puede haber una tendenciaa
minimizar sintomas gue no son nor-
males, como la escasa tolerancia al
gjercicio. De hecho, curiosamente,
en los pacientes adultos que son
mas deportistas, con frecuencia la
sospecha viene tras una analtica en
la que se detectan las CKs muy ele-
vadas, un enzima que aumenta con

pueden mejorar la vida de los pa-
cientes. Obviamente no podemos
esperar la eficacia que encontramos
enninos, porque en adultos la enfer-
medad suele llevar décadas de cur-
s0Y la eficacia es proporcional a c6-
mo de répido empezamos el trata-
miento. En cualquier caso, si permi-
te estabilizar la enfermedad y algu-
nos pacientes pueden recuperar
parte de las funciones perdidas, lo
que en una enfermedad neurodege-

degenerativas y, desde noviembre  la destruccion muscular también en nerativa es todo un éxito.
de 2019, profesor asociadodeneu- el gjercicio, pero no en un rango tan — ¢Como se puede mejorar la ca-
rologia en la Universitat de Valéncia, — alto. lidad de vida de paciente?

explica los avances que se han con-
seguido en su diagnéstico y trata-
miento, sobre todo en personas
adultas.

— ¢En qué consiste la atrofia mus-
cular espinal y por qué se produ-
ce?

—La atrofia muscular espinal 5g
(comiinmente conocida como AME)
es unaenfermedad neurodegenera-
fiva que afecta a las neuronas de la
médula espinal que controlan el mo-
vimiento muscular, llamadas moto-
neuronas inferiores. Su origen es ge-
nético, debido a la pérdida de un
gen llamado SMN1, que sintetiza la
proteina SMN, que es fundamental
para la supervivencia de las moto-
neuronas. Ese gen se sitiaen el bra-
zo largo del cromosoma 5 (de ahiel
nombre de 5q que se le aflade a la
enfermedad).

—¢Es complicado dar con el
diagnéstico en pacientes adultos
que presentan sus primeros sinto-
mas?

—El diagndstico es genético y no
resulta excesivamente complejo,
cuando hay una sospecha clinica. El
problema es que la AME es una en-
fermedad que raravez seiniciaen la
adolescencia o en la edad adulta,
por lo que con frecuencia no se
piensa en ella. En los casos de inicio
enlaadolescencia o edad adulta, es
frecuente que los pacientes con
AME ya hayan sido, desde peque-

— ¢ Existen diferentes grados y ti-
pos de AME?

— Sin tratamientola AME es una en-
fermedad muy heterogénea que se
clasifica en cuatro tipos principales,
segUin cuando se manifiestan los pri-
meros sintomas. Los pacientes con
AME tipo 1 presentan sintomas des-
de pocas semanas o meses des-
pués del nacimiento'y, sin tratamien-
to, fallecen habitualmente antes del
ano de edad por insuficiencia respi-
ratoria. Por el contrario, los pacientes
con AME tipo 4 debutan en la edad

adultay rara vez presentan limitacio-

nes funcionales significativas. Ade-

mas, con la llegada de los nuevos

tratamientos, esta clasificacién no

tiene tanto sentido, ya que el pro-

nostico de los pacientes depende

fundamentalmente de cuanto tiem-

po se ha tardado eniniciar el trata-

miento, pero a falta de otra, de mo-

mento, es la clasificacién gue segui-

mos usando.

—¢Por qué es importante un
diagnéstico temprano en esta en-
fermedad?

—El diagnéstico temprano es im-
prescindible porque disponemos de
tratamientos que pueden cambiar
radicalmente el curso de la enferme-
dad, particularmente en los casos

mas graves gue se manifiestan en la

infancia. La eficacia de estos trata-

mientos depende de cuanto tiempo

tardamos en empezario.

“El diagnostico
temprano es
imprescindible.
Hay tratamientos
que pueden
cambiar el curso
de la enfermedad”

— ¢ Qué avances se han produci-
do en los ultimos afos en torno a
la curacion de AME?
—Ha sido un cambio radical. En
Esparia, en los Ultimos cinco afos
se han aprobado tres tratamientos
maodificadores del curso para los ni-
fos. Asipues, hemos pasado de
unaenfermedad incurable, que po-
dia producir la muerte a los pocos
meses de vida, a una situaciénen la
que podemos ofrecer tres alternati-
vas terapéuticas que, si se inician lo
suficientemente pronto, podrian
consegulir que el nifio se desarrolle
sin sintomas.
—Dado su baja prevalencia,
iexiste algiin tratamiento que me-
jore la vida del paciente adulto con
AME?
—Enlos adultos podemos utilizar
dos de los tratamientos que estan
aprobados para los nifios y ambos

—Lacalidad de vida de un paciente
es un concepto que no depende
Unicamente de factores médicos.
Desde el punto de vista médico, dis-
ponemos de tratamientos que per-
miten a los pacientes recuperar o
mantener su funcionalidad e inde-
pendencia y esto es fundamental
para su calidad de vida. Pero natu-
ralmente, también es imprescindible
mejorar la integracion socio-laboral
de los pacientes con discapacidad,
por gjemplo, facilitando su accesoal
mercado laboral y a asistentes per-
sonales, un derecho reconocido en
laley de dependencia, pero que no
siempre se cumple.

— ¢Qué consecuencias puede su-
frir una persona adulta que pade-
ce AMEy no se somete a un trata-
miento?

—La AME es una enfermedad neu-
rodegenerativa y, portanto, lo espe-
rable es que se produzca una paréli-
sis muscular progresiva, que inicia
en la musculatura de las piernas, si-
gue en lamusculatura de los brazos
y la espalday termina afectando ala
musculatura respiratoria y bulbar
(que permite hablar o tragar). Aun-
gue lo esperable es por tanto una
debilidad gue suceda de forma pro-
gresiva, la velocidad en la que ésta
ocurre es muy variable y no todos los
pacientes llegaran a presentar afec-
tacion de lamusculatura respiratoria
y bulbar.



