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Introduccidn

La Atrofia Musculo Espinal tipo | (AME tipo 1) es una enfermedad neurodegenerativa grave y de mal prondstico, sin existencia de tratamiento curativo. Sin
embarqo, |a aparicidn de nuevos farmacos (Nusinersen) ha cambiado su curso y manejo.

Ubjetivos

Describir las caracteristicas clinicas, evolucian y necesidades de los pacientes con diagnastico de AME tipo | ingresados en una unidad de Cuidados
Paliativos pediatricos (LPP).

Material y Métodos

Estudio descriptivo retrospectivo de los pacientes diagnosticados de AME tipo | en sequimiento por CPP de un hospital de tercer nivel desde el afio 201a.

Resultados

Paciente Edad al Clinica al Deleccion homocigota | Seguimiento Rehabilitacidn y Soporte Ingreso Edad actual

diagndstico diagndstico homocigota exdn 7-8 | domiciliario y Fisioterapia | respiratorio hospitalario

7-8 gen SMNI Respiratoria

Femenino 7 meses Hipotonia N S N N BIPAP nocturna  bastrostomia NO b afios 7
MESES
Masculino 70 dias Hipotonia N N N N BIPAP nocturna Ural N 7 anos |
MESES
Femenino J MESES Hipotonia 3 N N N BIPAP nocturna Ural N | afio d
MESES
4 Masculino 24 dias Hipotonia N N N N BIPAP nocturna Sonda Planta (2)  lafios | mes
nasogastrica ICI (2)
Masculino 7 Meses Hipotonia S N 3 N BIPAP nocturna Sonda Planta () 7 anos |
nasogéstrica Il (3) MESES
Masculino 24 meses Hipotonia 3l 3 3 N VM| Lastrostomia Planta (2) d meses
(traqueostomia) ICI(2)
Conclusiones

El pronastico de la AME tipo | ha cambiado dréasticamente en los dltimos afios como consecuencia directa de |a aparician de nuevas terapias (Nusinersen)
v del manejo integral del paciente.

La principal complicacian es |a insuficiencia respiratoria de origen multitactorial, por lo que resulta esencial un diagnastico precoz y un adecuado
soporte respiratorio preventivo: manejo de secreciones, fisioterapia respiratoria, oxigenoterapia, VMNI...

Hor dltimo destacar |a importancia de |a atencian domiciliaria, permitiendo un sequimiento estrecho y una adecuada coordinacion interdisciplinar.




