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CONOCIENDO
LA ENFERMEDAD
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¢Qué es la AME y por qué ocurre?

Comencemos por el principio: la Atrofia Muscular Espinal
(AME) es una enfermedad genética que afecta a las
neuronas motoras, provocando atrofia y debilidad
muscular progresiva. Se hereda de manera autosomica
recesiva, lo gue significa gue has debido recibir dos copias
alteradas del gen SMNT (una de cada progenitor) para
desarrollar la enfermedad. Las personas portadoras son

aguellas que tienen solo una copia funcional del gen

SMNI, 1o que generalmente no les causa sintomas, pero si
pueden transmitir la mutacion a sus hijos. La AME se
clasifica en cinco tipos principales (O, I, I, Il y V) en funcion
de la edad de inicio, la gravedad de |la enfermedad vy las
habilidades motoras alcanzadas. Aungue esta clasificacion
esta en continua actualizacion segun avanza €|
conocimiento sobre esta enfermedad vy |las terapias que

mModifican su curso natural.””

cComo afecta la AME a las diferentes
partes de mi cuerpo?

La debilidad muscular no solo reduce la fuerza y |a
mMovilidad, sino que también puede influir en la
respiracion y la deglucion, al afectar a los musculos que
iNntervienen en esas funciones. No se trata de un unico

sintoma, sino de un conjunto de aspectos

INnterrelacionados que pueden influir en tu bienestar

general.”®

e E| cuidado respiratorio es fundamental en la AME,
especialmente en los tipos |y I, donde los problemas
respiratorios son una de las principales causas de
complicaciones. La debilidad de los
) k mMusculos respiratorios puede afectar al
O/T—\j desarrollo pulmonar, dificultar la

respiracion, y hacer que |la tos sea menos

eficaz. Esto favorece |la acumulacion de

secreciones, |o gue puede aumentar el riesgo
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de infecciones respiratorias. Durante el sueno, |la
respiracion puede verse afectada debido a la relajacion

muscular, pudiendo ser un signo temprano de dificultad
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respiratoria.®®

e | a debilidad de los musculos encargados de |a
masticacion y la deglucion puede provocar

dificultades para comer vy tragar, ademas

de aumentar el riesgo de infecciones

oulmonares. Por eso es fundamental ((0))
asegurarse de gue la deglucion sea

segura. Tu médico podra valorarlo vy, si es

necesario, recomendar estudios especificos O

sugerir cambios en |los habitos de alimentacion para

oroteger tu salud.®®

e Ademas de la debilidad muscular, la fatiga es un
sintoma frecuente gue puede afectar a tu calidad de
vida. Es un cansancio gue va mas alla de |a
O debilidad muscular, gue puede afectar
tanto al cuerpo como a la mente,
orovocando que realizar clertas actividades
[:] te suponga un mayor esfuerzo, o que
necesites mas tiempo para recuperarte. Si la
notas, coméntalo siempre con tu equipo meéedico. No |a
ignores: apunta cuando aparece y de gué manera
iINnterfiere en tu dia a dia. Con esta informacion, los
orofesionales podran adaptar tus cuidados, recomendar
ejercicios adecuados, revisar tu descanso, ayudarte a
olanificar tus actividades o valorar apoyos adicionales.
Pedir ayuda es fundamental para conservar tu energiay

mMejorar tu bienestar.®>

e L as personas con AME pueden presentar molestias
derivadas de deformidades en la columna,
O luxaciones de cadera, acortamientos
"'NN mMusculares o incluso dolor. Estas
Manifestaciones, gue varian en cada persona,
? pueden afectar tanto al bienestar fisico como
al estado de animo. Reconocerlas a tiempoy
tratarlas junto con el equipo Mmedico es fundamental
oara mejorar la calidad de vida en el dia a dia.>’®
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e EN la AME, escomuUn que el sueno se vea afectado por
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distintos factores, como molestias fisicas, fatiga acumulada

O cambios en la respiracion durante la noche.

Dormir bien es fundamental para tu
olenestar general, por lo gue es @

Importante hablar de estos temas con tu

equipo Mmedico si hotas que tu descanso

NO es de calidad.®>=°




EL ABORDAJE
MULTIDISCIPLINAR EN AME

cCon qué especialistas puedo contar
para mi cuidado?

En el cuidado integral de [a AME participa un equipo
mMultidisciplinar de especialistas gue trabajaran juntos
para atender tus diferentes necesidades.” Segun tu

situacion, este equipo puede incluir:

Neuropediatria y neurdlogo: especialista

é_ clave en el diagnostico y seguimiento general
(=7 de la AME, asi como en la prescripcion y

supervision de tus tratamientos especificos.

Fisioterapeuta y médico rehabilitador:

te ayuda a mantener y mejorar tu movilidad,

<)o

o orevenir contracturas y reducir posibles

complicaciones musculoesqueléticasy

respiratorias.

Terapeuta ocupacional: facilita tu adaptacion

a las actividades diarias mediante el uso de

equipos de asistencia y estrategias

personalizadas.

Neumodlogo y especialista en rehabilitacion

)k respiratoria: aborda problemas respiratorios,
AAER

& derivados de la debilidad de tus musculos

respiratorios, e iImplementa tratamientos

para mejorar tu funcion pulmonar.
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Digestivo y nutricionista: garantiza que
sigas una alimentacion adecuada a tus
necesidades fisicas y metabolicas, para
orevenir tanto la desnutricion como €|

sobrepeso.

Traumatologo: maneja deformidades
Oseas, como escoliosis o dislocacion de
cadera, y te recomienda intervenciones

quirdrgicas si es necesario.

Psicologo: brinda apoyo emocional,
tanto a ti como a tu familia, ayudando a
enfrentaros a los desafios psicologicos

asoclados con la enfermedad.

Logopeda (terapeuta del habla):
INnterviene en caso de que haya dificultades
oara hablar o tragar, mejorando la

comunicacion y la deglucion.
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ESTRATEGIAS PARA EL
CUIDADO EN EL DIA A DIA

(Qué hago respecto al ejercicio fisico?
La actividad fisica debe adaptarse siempre a las

posibilidades de cada persona con AME. En algunos casos,
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|0s ejercicios activos ayudan a mantener la fuerza, mejorar

a movilidad y prevenir contracturas; en otros, donde el

V4

Mmovimiento es mas limitado, los estiramientos, |os
cambios posturales y los cuidados fisioterapéeuticos
aportan mayor peneficio. La fisioterapia, |la terapia
ocupacional y la rehabilitacion son clave para prevenir |a
rigidez articular, favorecer una postura adecuada y mejorar
el bienestar general. Busca actividades deportivas
adaptadas que disfrutes, ya que el ejercicio también debe
ser motivador y agradable. Y recuerda: si la actividad fisica
aumenta tu fatiga, planificala siempre con tu
fisioterapeuta o médico rehabilitador. Ademas, el

descanso y un pbuen sueno son igual de importantes que
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el movimiento para mantener la calidad de vida.'0'"

¢Qué otros cuidados tengo que tener
en cuenta?

Con AME, es comun gue te enfrentes a dificultades para
hablar o tragar, porque los musculos de |la boca vy la
garganta pueden tener menos fuerza. Por eso es
Importante contar con profesionales que te ayuden a
ejercitar y fortalecer estos musculos y te ensenen
estrategias para comer y beber con mas seguridad,
reduciendo el riesgo de atragantamientos o gue |os

alimentos pasen a la via respiratoria. Estos cuidados

oueden marcar una gran diferencia en tu calidad de vida,
ayudandote a comer y comunicarte de manera mas

segura.También es recomendable ajustar tu

dieta segun tus necesidades especificas, / vV N

asi como incluir fibra y liguidos suficientes ‘\\ //

oara mejorar tu transito intestinal.>" \\ - .7
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. Deberia preocuparme por mi peso?

Si, el peso es un aspecto importante en las personas con
AME, ya que tanto el exceso como el déficit pueden influir
en la salud general. Un peso bajo puede asociarse a
déficits nutricionales y a mayor vulnerabilidad frente a
iInfecciones o fatiga. Por otro lado, el sobrepeso anade
esfuerzo a la movilidad, y puede dificultar la respiracion.

Por ello, es recomendable realizar un seguimiento regular

V4

del peso vy la nutricion con el equipo Mmédico y de

nutricion. De esta forma, se pueden detectar cambios a

V4

ESTRATEGIAS PARA EL CUIDADO EN EL DIA A DIA

tiempo y adaptar la alimentacion o el soporte necesario

para mantener un equilibrio saludable.”

Tu crecimiento, composicion corporal y requerimientos
energéeticos pueden ser diferentes de los de otras
personas con AME. Por eso, es fundamental contar con
una atencion nutricional personalizada, adaptada a tu

situacion, esto es vital para:®

e Favorecer un desarrollo saludable: mantener un peso

adecuado ayuda al buen funcionamiento del sistema
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respiratorio y cardiovascular, asegurando que tu cuerpo
reciba un aporte energéetico suficiente para las necesidades

de tu organismo.

e Reducir el riesgo de infecciones: una nutricion
equilibrada refuerza el sistema inmunologico, ayudando a

orevenir infecciones comunes gue en personas con AME

oodrian derivar en complicaciones respiratorias graves.

e Mejorar tu calidad de vida: una alimentacion

equilibrada puede aliviar algunos sintomas fisicos y

ayudarte a sentirte mejor dia a dia.




ESTRATEGIAS DE CUIDADO
EN LA EDAD ADULTA

LEstoy preparado para el mundo adulto?

A medida que llegas a la edad adulta, es normal que
surjan cambios en diferentes aspectos de tu vida, como
el equipo Mmédico gue te acompana, la evolucion de |a
enfermedad o tus necesidades de asesoramiento y apoyo.
Estos ajustes forman parte del proceso natural de
adaptacion y te ayudaran a afrontar esta nueva etapa con
|las herramientas necesarias para mantener tu bienestar.

Cuando llegue el momento, hazte estas preguntas:

cConozco cOMo cambiara mi equipo de atencion
mMeédica y tengo identificadas a las personas clave
gue participaran en mi seguimiento?

;. Sé como puede evolucionar mi enfermedad
a partir de ahora?

cDispongo de un registro claro de mis
Oroximas citas con cada especialista?

;. S€ gqué servicios 0 personas pueden
orientarme en mi bienestar emocional?

cQué retos me plantea la AME en mi
vida adulta? ;:Como puedo vivir de
forma independiente?

La independencia significa decidir y vivir tu vida con |os
apoyos gue te ayudan a lograr tus objetivos. La vida adulta
con AME puede traer desafios relacionados con la
movilidad, la fuerza fisica, la alimentacion, la respiracion o
la fatiga, qgue pueden influir en el estudio, el trabajo vy la
vida social. Estos retos varian en cada persona, pero es
importante recordar gue la independencia no significa

hacerlo todo solo, sino poder tomar decisiones y participar
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activamente en tu vida con |os apoyos adecuados.

-l acompanamiento del entorno cercano puede favorecer

a autonomia y la inclusion. Ademas, recursos como la
fisioterapia, las ayudas técnicas, el apoyo domiciliario,
la orientacion psicologica y el uso de nuevas tecnologias

-incluida la domaotica- pueden contribuir a ganar mayor

iIndependencia y calidad de vida. Planificar con tu equipo

meéedico y contar con el apoyo de |las asociaciones de

pacientes te permitira anticipar necesidades y aprovechar
las oportunidades disponibles. Con |os apoyos adecuados,
es posible construir una vida adulta plena, activa y con un

alto grado de independencia.

La fatiga es un sintoma frecuente que puede dificultar tus
actividades diarias. Por eso, es fundamental aprender a

olanificar, priorizar y distribuir tu energia a lo largo del dia,

Dara que puedas realizar tus tareas de una manera Mmas

comoda.

Muchas personas con AME participan activamente en el
mundo laboral, aungue su acceso al empleo depende de
|la adaptacion del entorno. Elementos como rampas,
ascensores, escritorios ajustables, tecnologia de apoyo,

flexibilidad horaria o teletrabajo son herramientas clave

para reducir barreras. Sin embargo, Nno todas las personas

con AME disponen de estas condiciones, |lo que subraya la

Importancia de seguir avanzando hacia entornos laborales

Mas inclusivos y equitativos.'+©

¢Como afecta la AME a mi sexualidad y a
las relaciones de pareja?

La AME no afecta directamente a tu deseo sexual o

relaciones de pareja, pero puede influir en algunos aspectos

fisicos, emocionales y practicos. La debilidad muscular, la

fatiga o clertas limitaciones motoras pueden requerir
adaptaciones en la intimidad. Sin embargo, puedes tener

una vida intima satistactoria explorando alternativasy

buscando apoyo profesional si es necesario.




La comunicacion abierta con tu pareja es clave para

expresar necesidades, preocupaciones y deseos,
encontrando juntos formas comodas y creativas de
disfrutar la intimidad. Vivir con AME no implica renunciar
a una vida sexual plena ni a relaciones afectivas

enriquecedoras.”

¢ Puedo tener hijos si tengo AME?
cHeredarian mis hijos la enfermedad?

La AME no es un impedimento para tener hijos. En |as
mujeres, la seguridad del embarazo depende del estado
fisico de cada persona y debe planificarse siempre con el

equipo Medico, ya gue pueden surgir necesidades

especificas durante el emlbarazo o el parto. Ademas, es
Importante conocer |los posibles cambios gue el embarazo
ouede ocasionar en la fuerza muscular. La AME es una
enfermedad autosdmica recesiva, por lo que el riesgo para

gue tus hijos hereden la enfermedad depende del estado

de portador de tu pareja. Si tu pareja no es portadora,
NiNguNo de tus hijos tendra AME, aungue todos seran
portadores sin sintomas. Si tu pareja es portadora, hay un
50% de probabilidades de que tu hijo sea portador No

afectado, y un 50% de gue tu hijo tenga AME. Si vais a tomar

la decision de tener hijos, o mejor es gue consultes con tu

Medico O CoN UN asesor genetico, para conocer la alteracion

genética concreta en vuestro caso y poder asi planificar tu

maternidad/paternidad,

ya que el embarazo podria precisar de cuidados mas

especificos.'®”

. Puedo viajar si tengo AME?

Viajar es posible y enriguecedor aungue reguiere un poco

de planificacion. Hay muchos destinos para qgue |os
explores y disfrutes, pero antes necesitaras dedicar algo de
tiempo a organizar bien el vigje. Aqui tienes algunos

consejos clave:#®




e Investiga destinos accesibles: busca blogs de viajes
accesibles escritos por personas con discapacidad.
Sus experiencias pueden ayudarte a elegir destinos,

hoteles, restaurantes y actividades adecuadas.
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e Planifica el transporte: si viajas en avion, informa a la
aerolinea con suficiente antelacion sobre tus necesidades,

como el uso de silla de ruedas o asistencia para embarcar.

e Seguro de viaje y cobertura médica: contrata un seguro
de viaje que culbra cancelaciones por emergencias
mMédicas. Ademas, verifica con tu proveedor de seguros si
estaras cubierto durante el viaje, especialmente si sales del

pais.

LEXisten organizaciones de pacientes
donde pueda informarme y apoyarme?

Claro, estas son las principales asociaciones en nuestro
pals:
FUNDAME (Fundacion de Atrofia Muscular Espinal):

www.fundame.net

FEDER (Federacion Espanola de Enfermedades Raras):

www.enfermedades-raras.org

ASEM (Federacion ASEM):

WWW.aserm-e5Pp.0rg
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"No es facil vivir con AME, pero es posible tener
una vida plena con autocuidados conscientes
Yy un entorno adecuado”

Elena Gomez (50 anos), AME Tipo Il

Revisado y avalado por:

Fun

Fundacién Atrofia Muscular Espinal

Revisado por la Dra. Rocio Calvo, Neuropediatra Complejo
Hospitalario Materno Infantil Carlos Haya, Malaga.

—



	CONOCIENDO
	ABORDAJE
	04

	Botón 34: 
	Botón 1: 
	Botón 2: 
	Botón 3: 
	Botón 35: 
	Botón 4: 
	Botón 5: 
	Botón 6: 
	Botón 36: 
	Botón 7: 
	Botón 8: 
	Botón 9: 
	Botón 37: 
	Botón 10: 
	Botón 11: 
	Botón 12: 
	Botón 38: 
	Botón 13: 
	Botón 14: 
	Botón 15: 
	Botón 39: 
	Botón 16: 
	Botón 17: 
	Botón 18: 
	Botón 40: 
	Botón 19: 
	Botón 20: 
	Botón 21: 
	Botón 41: 
	Botón 22: 
	Botón 23: 
	Botón 24: 
	Botón 42: 
	Botón 25: 
	Botón 26: 
	Botón 27: 
	Botón 43: 
	Botón 28: 
	Botón 29: 
	Botón 30: 
	Botón 44: 
	Botón 31: 
	Botón 32: 
	Botón 33: 
	Botón 45: 
	Botón 46: 


