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RESUMEN

La atrofia muscular espinal (AME) es una enfer-
medad neuromuscular hereditaria, autosémica
recesiva. Genera debilidad progresiva y atrofia
muscular generalizada. La atrofia muscular es-
pinal tipo I (enfermedad de Werdnig-Hoffmann)
es la forma mas severa. Este trabajo ofrece una
descripciéon de una experiencia en el seguimien-
to por cuatro meses con un tratamiento kinési-
co en un paciente que padece dicha patologia.
La paciente fue evaluada, y teniendo en cuenta
su historia clinica, sus necesidades y restriccio-
nes, se desarrollaron y ejecuto un tratamiento
kinésico basado en kinesiterapia y Kinefilaxia,
utilizando también herramientas para estimu-
lar el drea cognitiva-sensorial en coordinacion
con sus tutores. Los resultados obtenidos de esta
experiencia fueron 6ptimos, ya que los objetivos
planteados previamente fueron cumplidos con el
avanzar de las sesiones, donde lo minimo fue un
gran avance.

Palabras claves: atrofia muscular espinal, tra-
tamiento kinésico, hipotonia, Onasemnogene
Abeparvovec.
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ABSTRACT

Spinal muscular atrophy (SMA) is a hereditary, au-
tosomal recessive neuromuscular disease. It causes
progressive weakness and generalized muscle atro-
phy. Type I spinal muscular atrophy (Werdnig-Hoff-
mann disease) is the most severe form. This work
offers a description of a four-month follow-up expe-
rience with a kinesic treatment in a patient suffer-
ing from this pathology. The patient was evaluated,
and taking into account her clinical history, needs
and restrictions, a kinesthetic treatment based on
kinesitherapy and Kinefilaxia was developed and
executed, also using tools to stimulate the cogni-
tive-sensory area in coordination with her tutors.
The results obtained from this experience were op-
timal, since the objectives previously set were met
with the progress of the sessions, where the mini-
mum was a breakthrough.

Keywords: zspinal muscular atrophy, kinesic treat-
ment, hypotonia, Onasemnogene Abeparvovec.
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INTRODUCCION

Planteamiento de la situacion

La Atrofia muscular espinal (AME) es
una enfermedad neuromuscular, que afecta las
neuronas motoras de la asta anterior de la me-
dula espinal, provocando que el impulso ner-
vioso no se transmita correctamente hacia los
musculos, generando debilidad y atrofia mus-
cular generalizada, que comienza en miembros
inferiores, progresando hacia el tronco y miem-
bros superiores, manteniendo la capacidad cog-
nitiva siempre preservada.

El diccionario de la Real Academia Espafio-
la (RAE 2021) define atrofia, proveniente del latin
tardio atrophia, y este del griego dtpopla “desnu-
triciéon”, como una disminucién en el tamafio o
numero, de unos o varios tejidos de los que for-
man un 6rgano, con la consiguiente minoracion
del volumen, peso y actividad funcional.

Tizzano Ferrari (2010) define a la atro-
fia muscular espinal (AME) es una enfermedad
neuromuscular hereditaria que se caracteriza
por la degeneracion de las neuronas motoras del
asta anterior de la medula espinal, provocando
debilidad proximal simétrica y atrofia progresi-
va de los grupos musculares.

Zarate-Aspiros et al. (2013) reflejan que
constituye la segunda causa de enfermedad
autos6mica recesiva letal, después de la fibro-
sis quistica, con una incidencia mundial entre
1/6.000 y 1/10.000 nacimientos.

Se debe a la deficiencia en la traduccion
de la proteina de supervivencia de motoneurona
(SMN), encargada de mantener sanas las neu-
ronas motoras inferiores de la médula espinal.
La proteina SMN esta codificada por el gen de
supervivencia de la motoneurona 1 (SMN1), la
mayoria de las personas cuentan con dos copias
de este gen heredadas de cada progenitor, sin
embargo, las personas con AME tienen una fa-
lla 0 mutacién en ambas copias de dicho gen, lo
cual explica el déficit de SMN, y consecuente-
mente la restriccion de la capacidad de conduc-
cion de sefiales nerviosas desde el cerebro hasta
los musculos afectados en esta condicién. (Ma-
drid Rodriguez et al., 2015)

Las personas que heredan una copia de-
fectuosa y una copia sana del gen (correspon-
dientes de cada padre) son portadoras de AME,
pero en este caso no presentan ningun tipo de
sintomas de la enfermedad. Aproximadamente

1 de cada 40 personas es portadora de AME, y lo
transmitira a sus descendientes.

El gen SMN1 se encuentra en el quinto
cromosoma, en la regiéon “q” del mismo, por lo
que algunos autores pueden referir los princi-

pales tipos de la patologia como “AME 5q".

Segun unarevision (Erazo Torricelli, 2022)
describe:

La AME 5q pediatrica se clasifica en 3 ti-
pos que se diferencian clinicamente de acuerdo
a la edad de comienzo e hitos de desarrollo mo-
tor que logran alcanzar. Pacientes AME 1: ini-
cian sintomas antes de los 6 meses y presentan
hipotonia, debilidad muscular de predominio
proximal, arreflexia osteotendinosa respiracion
paradojal (diafragmatica), compromiso bulbar
(fasciculaciones linguales y disfagia). AME 2:
(Enfermedad de Dubowitz): se inicia entre los
6-18 meses de vida y se expresan por debilidad
muscular progresiva que predomina en extre-
midades inferiores, arreflexia, temblor fino de
manos (poliminimioclono), dificultad respira-
toria y de deglucion. Desarrollan escoliosis y
contracturas durante su evolucion. AME 3: (En-
fermedad de Kugelberg-Wellander): se inicia
después de los 18 meses de vida y se expresa por
debilidad muscular progresiva especialmente
de extremidades inferiores, arreflexia rotuliana,
poliminimioclono y marcha independiente pero
anormal por atrofia del cuddriceps que dificulta
la extension de rodillas.. AME 4: es la forma mas
leve de atrofia muscular espinal que se inicia en
la edad adulta y es de expresién muy leve o in-
cluso asintomatica. (pp.76-77)

Roper y Quinlivan (2010) mencionan
que ante la presencia de sintomas que podrian
sugerir AME, el diagnéstico deberia ser confir-
mado por un médico pediatrico especialista en
enfermedades neuromusculares. No suelen ser
necesarios examenes invasivos, basta con una
prueba de ADN que detecte la delecion del gen
SMN1 a través de una muestra de sangre.

Messina y Sframeli (2021) refieren que
el tratamiento farmacolégico se encuentra en
constante evolucién. Sin embargo, la disponi-
bilidad de los medicamentos efectivos plantea
problemas tanto médicos como financieros para
las personas con AME, dos farmacos que han
demostrado resultados positivos: Spinraza®
(nusinersen) y ZOLGENSMA® (onasemnogene
abeparvovec-xioi) (2021) Donde en este ultimo
evidenci6 la eficacia sobre la base de la supervi-
vencia y el logro de hitos motores de desarrollo,
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como sentarse sin apoyo. Las reacciones adver-
sas mas frecuentes (incidencia =5 %) fueron au-
mento de las aminotransferasas y vomitos.

A juzgar por las complicaciones anterior-
mente mencionadas, y siendo la AME tipo [ una
enfermedad progresiva, su pronostico a cor-
to y mediano plazo dependen de la precocidad
del tratamiento, siendo este permanente en el
tiempo. Los profesionales en ciencias de la sa-
lud deben trabajar juntos en equipo multidisci-
plinar considerando las continuas necesidades
meédicas del nifio, dando a conocer las experien-
cias en cada caso que se presente, concientizary
sobre todo respetar cada decision de los padres
frente a la situacion de su hijo.

OBJETIVO

Presentar una experiencia pre profesional
y el plan de tratamiento con aplicacién de los
pilares basicos de la kinesiologia: kinesitera-
pia, fisioterapia y kinefilaxia en una paciente
diagnosticada con AME tipo I (o enfermedad de
Werdnig-Hoffmann).

SECUENCIA DE ACTIVIDADES

Evaluacion

Para la evaluacién se la ubic6 en dect-
bito supino sobre una colchoneta. En esta po-
sicion se observaron los distintos segmentos
corporales, los miembros inferiores en flexion,
rotacion externa y abduccién de ambas caderas,
las rodillas en flexion. Los miembros superiores
en posicion neutra de hombros, flexién de codo
con ambos antebrazos en pronacion, las mufie-
cas en flexién con desviacién cubital y los dedos
en flexién. Se observé mayor grado de afecta-
cion en el lado derecho del cuerpo.

Se recurri6 a la escala CHOP INTEND:
(Children’s Hospital Of Philadelphia Infant
Test Of Neuromuscular Disorders) a través de
la misma arrojé un puntaje de 36/64

Desde el punto de vista motor, se observo:
Compromiso de los cuatro miembros y el tronco.
Debilidad y atrofia muscular generalizada,
a predominio axial, de cintura escapular y pel-
viana correspondiente a su patologia de base.

No presenta control de tronco y el control
cefalico es intermitente. Es dependiente para
sostener posturas en contra de la gravedad y
realizar las transiciones posturales.

Cuando se la posiciona en supino los
M.M.I.I adoptan una postura en abduccion y

rotacién externa al estar en reposo. En esta po-
sicion se observa movilidad voluntaria y propo-
sitiva en los cuatro miembros.

En sedestacién su columna adopta una
postura cifoescoliotica y térax pectus excava-
tum.

Sus M.M.S.S también presentan movilidad
voluntaria y dirigida. En ambas posiciones lo-
gra llevar las manos a linea media.

En miembro inferior derecho, pie equino,
con -15° de dorsiflexiéon de tobillo con rodilla
extendida y 35° de dorsiflexiéon de tobillo, con
rodilla flexionada. Impresiona contractura de
musculos isquiotibiales y gemelos derechos; la
rodilla alcanza extensién completa pasiva.

En miembro inferior izquierdo, no se apre-
cian limitaciones articulares ni contracturas
musculares. Los rangos estdan aumentados por
su hipotonia.

En sus M.M.S.S, no impresiona retraccio-
nes en hombro, la articulacién del codo conser-
va extension completa.

El antebrazo pronado en ambos miembros,
limitado el rango de supinacién. La desviacion
cubital es reductible y alcanza la posicién neu-
tra de forma pasiva.

En mufieca y antebrazo se observé con-
tractura de pronadores de antebrazo y flexores
de mufieca y mano.

El eje de la mano realiza un movimiento
de aduccién pasiva de 65° y abduccion pasiva de
110° con respecto al eje del antebrazo.

Con respecto a las fases de la prension (al-
canzar, tomar, sostener y liberar) logra con su
MSI alcanzar y sostener objetos, presentando
dificultad en algunas ocasiones para liberarlos.
Con su MSD logra sostenerlos.

A la palpacion, la sensibilidad y la tempe-
ratura se encontraban conservadas.

Dentro del aspecto respiratorio, requiere
ventilacién de soporte durante la noche, con
los siguientes parametros: modo ST, IPAP. 14.0,
EPPA: 4.0, FR: 20. En el momento del examen,
al realizar la auscultacién se escucharon ruidos
respiratorios normales.
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La nifia presenta problemas en la capacidad
deglutoria, consecuentes a la debilidad de los
musculos de la masticacion y la disfagia (dificul-
tad para tragar). Por lo que, para evitar el riesgo
de aspiracién de alimentos o liquidos, es alimen-
tada unicamente a través de boton gastrico.

Desde el punto de vista del desarrollo psicomotor:
La nifia posee fijacion y seguimiento visual.

Prensién manual voluntaria.

Controla la cabeza cuando la misma se
encuentra apoyada sobre una superficie, desde
este punto logra separarla del apoyo por unos
segundos.

No logra mantener el decubito prono ya
que no es capaz de levantar y girar hacia los la-
dos la cabeza. Tampoco realiza rolados.

No soporta su peso apoyado en sus brazos.

Con respecto a la comunicacién, logra llo-
rar e irritarse cuando una situacién le disgusta,
y sonreir ante situaciones que le agradan.

Es movilizada en silla de postural. Cuenta
con equipamiento propio de: Valvas AFO a 90°,
estabilizadores de rodillas, T.L.S.0. P.C.O-T-04,
collar cervical, Spio, bipedestador.

Intervencion Kinesica

Para llevar adelante esta experiencia de
atenciéon  se program¢ tratamiento kinésico
integral dos veces por semana, con sesiones de

45 minutos con modificaciones a medida que la

nifia progresaba y alcanzaba los objetivos plan-

teados.
La programacion de las intervenciones in-
cluyo:

« Movilizaciones pasivas de miembros supe-
riores e inferiores en los distintos planos del
espacio.

« Elongaciones pasivas, alineando los segmen-
tos corporales.

« Masoterapia en los musculos que presentan
contracturas.

« Cuidados de posiciones en las diferentes
posturas (cama, silla, bipedestacién) bus-
cando siempre la alineacién y la relajacion.

« Estimulacion del control cefalico, con asis-
tencia en cabeza, cuello y tronco.

« Utilizacién de kinesiotaping para activar las
cadenas musculares.

« Estimulaciéon y propiocepciéon plantar.

« Bipedestacién con equipamiento que estabi-
lice miembros, pelvis, tronco, cuello y cabeza.

« Ejercicios con pelotas de distintos tamafios,
estimulando el tono y las movilizaciones de
los miembros a través del juego.

« Activacion de reacciones de enderezamiento
cefalico en supino.

« Estimulacién de volteos. Y disociacién de las
cinturas escapular y pelviana.

+ Apoyos palmares en sedestacion, cargando
peso y asi fortaleciendo miembros superio-
res.

« Reacciones de equilibrio en sedestacién con-
trolada. Con movimientos suaves que inten-
ten rotaciones e inclinaciones en forma acti-
va, balanceos y enderezamiento.

» Actividades bimanuales, favoreciendo la
propiocepciéon y coordinacion.

« Movilizacién de los dedos de la mano. Traba-
jando la funcién de la mano con juguetes de
distintos tamafios.

Como Kinefilaxia, el trabajo en conjunto
a los familiares para que tengan en cuenta la
alineacion y el posicionamiento correcto de la
nifia durante las distintas actividades de la vida
diaria para lo cual se les ensefio.

El seguimiento para esta experiencia co-
menz6 a mediados del afio 2022, el mismo se
realiz6 en el hogar de la nifia, que cuenta con
los elementos terapéuticos necesarios.

Al momento de iniciar la sesi6n la pacien-
te se encontraba en su silla de traslado, acompa-
fiada por su madre.

La primera semana se comenzaron las
sesiones movilizando los miembros en decubito
supino, movilizacién pasiva 5 veces por cada ar-
ticulacion, con el fin de relajar la musculatura
afectada por las posiciones viciosas.

Elongaciones de los musculos que se en-
contraban en tensién y acortamiento, de manera
lenta y suave manteniendo la postura durante
30 segundos. Ante las elongaciones observamos
una reaccion de molestia en la nifia. Seguida-
mente movilizaciones activas de miembros su-
periores, para lo que utilizamos un juguete que
le llamaba la atencion, solicitandole que lo tome
con sus manos y lo devuelva. Fuimos variando
de lado para que trabajen ambos miembros en
distintas direcciones, aumentando la distancia
para buscar un mayor esfuerzo. De esta manera
facilitamos la extensiéon de hombro y de codo,
la movilizacién de la escapula, también la pren-
sién y liberacién de objetos, haciendo hincapié
en el miembro superior derecho, siendo este el
mas afectado.

La segunda semana continuaban las mo-
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vilizaciones globales, para relajar la musculatu-
ra antes de comenzar el tratamiento. La nifia se
presentaba atenta y predispuesta.

En decubito supino trabajamos el fortale-
cimiento de los miembros inferiores, partiendo
de una posicion de flexién de cadera y rodilla,
colocando nuestra mano en la planta del pie, le
solicitamos a nuestra paciente que nos empuje la
mano, sin ofrecer resistencia solo guiando el mo-
vimiento. A lo que respondi6 de manera correcta,
comprendiendo la consigna. Realiz6 2 series de 3
repeticiones, respetando los descansos.

Posteriormente trabajamos el sentado
largo, ubicandonos por detras, corrigiendo la
alineacion de la cabeza y el tronco (Figura 1)

Figura 1

La tercera semana la paciente se encon-
traba un poco molesta debido a la presencia de
contracturas musculares, por lo que después de
realizar las movilizaciones pasivas de los miem-
bros, procedimos a posicionarla sobre la pelota
para buscar la elongacién de los musculos de la
cadena posterior. Observamos que le resultaba
agradable a la nifia, por lo que decidimos empe-
zar a trabajar en esa posicién, colocando los pies
sobre el suelo, manteniendo el tronco sobre la
pelota, realizando asi la descarga del peso cor-
poral en los mismos. Comenzamos a realizar pe-
quefios movimientos en la pelota para trabajar
la propiocepcién y las reacciones de equilibrio,
siempre corrigiendo la alineacién y el retorno a
la linea media (Figura 2).

Figura 2

La ubicamos sobre la colchoneta en posi-
cion supina, con un almohadén debajo de los
hombros, y le pedimos a la mama que se coloque
frente a la nifia mostrandole flores de distintos
colores, a lo que la nifia tenia que tomar la flor
del color que se le mencionaba; por ejemplo, pa-
same la flor amarilla (Figura 3). Con este tra-
bajo buscamos fortalecer los miembros superio-
res, trabajar la prensiéon bimanual, proveyendo
as{ también un estimulo sensorial y cognitivo.

Figura 3

Al final de cada sesién nuevamente se
hacian elongaciones musculares y se colocaba
tapping neuromuscular en los segmentos que
presentan posturas viciosas, para corregir las
mismas.
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RESULTADQOS

Lejos de ser una especialista de esta afec-
cion en particular, al finalizar la atencién de la
paciente pudimos observar cémo los objetivos
se fueron logrando con el pasar de las sesiones.
Las semanas pudieron ser aprovechadas gracias
a la buena predisposicién, ademads de la inte-
gracion de la técnica y estrategias planificadas
alternadas semanalmente y segun estado de la
nifia con buena aceptacion.

Si bien la respuesta al tratamiento fue
mayoritariamente buena, pudimos notar como
la primera sesién de cada semana, se notaba la
tensién muscular. Por lo que se resalta la im-
portancia de seguir el tratamiento, siendo cons-
cientes que es un tratamiento de largo plazo.

En este poco tiempo hemos podido obser-
var el aumento en la fuerza y resistencia mus-
cular, un aumento en el control cefalico que
previamente era de unos pocos segundos, una
mejor integraciéon sensorial en sus manifesta-
ciones de agrado, desagrado, interés y desinte-
rés frente a los diferentes momentos.

CONCLUSIONES

Luego de haber realizado la experiencia
de trabajar con una paciente tan pequefia con
atrofia muscular espinal, hace sentir en lo per-
sonal que cada minuto y cada acci6n es tan fra-
gil, pero realizando un protocolo prudente, don-
de el interés y la constancia en el tratamiento
logra en el tiempo una mejoria en la salud como
en calidad que no tiene precio en su vida.

Se ha vivenciado y aprendido que al tra-
bajar con nifios el tratamiento debe ser planifi-
cado de un modo didéctico, buscando cumplir
los objetivos a través del juego, utilizando co-
lores, juguetes, y elementos que llamen la aten-
cion para de esta manera promover la adhesion
del mismo a las distintas sesiones. También
entender que el paciente pediatrico no siempre
va a estar predispuesto a seguir nuestras indi-
caciones o puede distraerse mds facilmente, en
estas ocasiones debemos permitirles ese mo-
mento y no forzarlos a realizar lo que nosotros
planeamos, porque solo causara mas rechazo y
disgusto.

Para finalizar lo importante de educar
y enseflar a la familia para que realicen cier-
tas movilizaciones y/o alineaciones posturales
como rutina diaria es un pilar fundamental.
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E.G., femenina de 2 afios de edad al mo-
mento de esta experiencia. Sin antecedentes
perinatolégicos de importancia (38 semanas,
3850g), embarazo controlado sin patologias co-
nocidas, ecografias fetales normales, nacida por
cesarea con Apgar 9/10 , pesquisa neonatal nor-
mal, fondo de ojo normal, ecocardiograma sin
cardiopatia estructural. Sin antecedentes fami-
liares. A los 4 meses los padres realizan consulta
con neurologia del sector privado, por presencia
de hipotonia. Se continua el seguimiento en
Hospital Polivalente Garrahan donde se llevan
a cabo estudios de servicio de genética, y pos-
teriormente se confirma el diagnéstico médico
de atrofia muscular espinal (AME) tipo I el dia
20/10/20.

A los 6 meses de edad, presenté episodio
cardiorrespiratorio en contexto de broncoaspi-
racion. Egreso con Asistencia Respiratoria Me-
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cion y vestido. Se comunica mediante recursos
no simbolicos (gestos de agrado y/o desagrado,
sonrisas, quejidos y movimientos corporales).
Interactua, localiza sonidos y dirige su mirada
hacia el hablante. Logra contacto y seguimiento
visual.
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