DATOS DE HISTORIA NATURAL

Vivir con AME

La AME es una enfermedad que afecta a ninos y adultos. Los pacientes muestran una
perdida progresiva de la funcion motora, fatiga, dificultad para respirar y para ingerir
alimentos. Esto provoca una perdida de independencia y un gran impacto emocional

asociado a la elevada carga de esta enfermedad.

. Como afecta la AME?
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Lo que da lugar a una
degeneracion de las motoneuronas
alfa inferiores de la médula espinal,

provocando sus sintomas.

Esto conlleva tener niveles
insuficientes de la proteina de
supervivencia motora (SMN).

Los pacientes de AME presentan
una alteracion del gen SMNT.
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Funcion motora Nutricion y deglucion Funcion respiratoria Ortopedia

Dificultad en el movimiento Disfuncién deglutoria Aspiraciones
de la cabeza

Debilidad de los musculos respiratorios

Debilidad en las extremidades

' P Reduccion de la facilidad para
Temblores musculares Deterioro nutricional e . P
eliminar secreciones
Limitaciones de movilidad :
Infecciones recurrentes

Complicaciones respiratorias

- grado de deterioro de la funcion motora y la severidad de estas
complicaciones dependeran del tipo de AME que presente el paciente.

;. Cuales son los tipos de AME?

La AME, en su historia natural, se ha clasificado en 5 tipos principales. Esta clasificacion
original se basa en la edad de inicio de los sintomas, asi como en el nivel de debilidad en
ese momento. Ambos condicionan la evolucion de la enfermedad.

Manifestacion temprana Manifestacion tardia

TIPO 1 A% TIPO2 3 TIPO 3 % TIPO 4 ()

Nunca llegan a sentarse Se sientan de manera Caminan de manera Caminan de manera
independiente independiente: independiente:

Comienzo: Prenatal

Baja esperanza de vida:

(<1 mes)

Baja esperanza de vida: \ 1 , Necesitan asistencia Puede verse afectada a
1 copia de SMN?2 (<2 afios) uncatieganacaminar Dejan de caminar lo largo de su vida
Esperanza de vida normal

: Sobreviven hasta
1-2 copias de SMN2 1a edad adulta Esperanza de vida normal

3-4 copias SMN?2 3-4 copias SMN?2 4-6 copias SMN2
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