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RESUMEN

La atrofia muscular espinal tipo Il es una enfermedad que afecta en la asta anterior de la
medula espinal, causada por la sintesis insuficiente de la proteina de supervivencia de las
motoras neuronas, desarrollando debilidad en los muasculos respiratorios. Por lo cual se
incrementa un protocolo en base al soporte ventilatorio no invasivo ya que consiste en la
ventilacion a presion positiva intermitente a volumenes para sostener la ventilacion alveolar.
La presente investigacion se desarrolla con metodologia de revision bibliogréfica la cual
tiene como objetivo el recolectar informacion sobre la atrofia muscular espinal tipo 11 y el
soporte ventilatorio no invasivo, a través de acervos bibliograficos.

Las bases de datos se utilizaron para obtener informacion mediante buscadores como:
PubMed, Scielo, Elsiever, Index, repositorios virtuales, registrando una gran cantidad de
publicaciones que se basan en evidencia cientifica. Por otro lado, se pudo encontrar 94
articulos cientificos desde un rango de tiempo del 2015-2022, considerando los criterios de
calificacion y categorizacion de la escala de PEDro encontrando una mayor validez. A través
de un diagrama de flujo se han destacado 45 articulos que tienen un mejor contenido
cientifico sobre el tema investigado, concluyendo que el soporte ventilatorio no invasivo es

recomendado en nifios con atrofia muscular espinal.

Palabras claves: Atrofia Muscular Espinal, Soporte ventilatorio no invasivo.



ABSTRACT

Spinal muscular atrophy type II is a disease that affects the anterior horn of the spinal
cord, caused by insufficient synthesis of the survival protein of motor neurons, developing
weakness in the respiratory muscles. For this reason, a protocol based on noninvasive
ventilatory support is increased, since it consists of intermittent positive pressure

ventilation at volumes to sustain alveolar ventilation.

The present research is developed with a bibliographic review methodology whose
objective is to collect information on spinal muscular atrophy type Il and noninvasive

ventilatory support, through bibliographic collections.

The databases were used to obtain information through search engines such as: PubMed,
Scielo, Elsiever, Index, virtual repositories, registering a large number of publications
based on scientific evidence. On the other hand, it was possible to find 94 scientific
articles from a time range of 2015-2022, considering the qualification and categorization
criteria of the PEDro scale finding a higher validity. Through a flow chart, 45 articles that
have better scientific content on the investigated topic have been highlighted, concluding
that noninvasive ventilatory support is recommended in children with spinal muscular

atrophy.

Key words: Spinal muscular atrophy, noninvasive ventilatory support.

Reviewed by:

Lic. Sandra Abarca Mgs.
ENGLISH PROFESSOR
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CAPITULO I. INTRODUCCION

La atrofia muscular espinal (AME), por su sigla en inglés Spinal Muscular Atrophy
(SMA), se trata de una enfermedad que afecta la parte neuromuscular autosémica recesiva
que se origina por la mutacion de un gen proveniente de la neurona motora, la cual genera
una disminucién en los niveles de proteina, causando debilidad muscular en los pacientes.
La enfermedad se divide en cinco tipos clinicos, para efectos del trabajo se analiza el tipo
I1, el cual empieza cuando el paciente tiene entre los 6 y los 18 meses edad, una
caracteristica puntual es que el nifio puede sentarse de forma independiente pero no
desarrolla la capacidad para poder caminar por si solo. El indice de supervivencia de estos
pacientes es hasta la edad adulta, con tratamiento médico (Zarate et al., 2013).

El trastorno del AME en los nifios es heredado de forma recesiva autosomica, es decir,
que el infante lo hereda de los padres por una copia del gen defectuoso. En los padres no
se ve tan presente porque son asintomaticos. Pero, esta enfermedad afecta con mayor
fuerza a una persona de la misma generacion, como los hermanos y los primos. Es una
herencia ligada a X, significando que la madre es la que transporta el gen en uno de sus
cromosomas X y se transfiere a sus hijos varones. Estos son los que heredan el
cromosoma X de su madre y un cromosoma Y de su padre, pero, las mujeres son las que
heredan el cromosoma X de cada padre. Entones, las hijas poseen una mayor probabilidad

de poder heredar el cromosoma X por parte su madre y padre (Ramos, 2017).

La incidencia mundial reportada de esta enfermedad es de 1 caso por cada 6000 a 11000
nacimientos. En Europa, la prevalencia media al nacimiento de la atrofia muscular espinal
de tipo 2 se estima de 1 caso por cada 50.000 nifios, ya que estan presentes en todas las

regiones del mundo (Urrutia & Ruiz, 2020).

Segun Garzon, (2021) menciona que en Ecuador la AME es una patologia muy rara que
se genera 1 en 10.000 personas, debido a que la atrofia muscular espinal es causada a un

nivel de la medula espinal asociada a una alteracion.

El tener una deficiencia de la proteina SMN, perjudica enormemente el buen
funcionamiento de los tejidos, como los musculos esqueléticos, el corazén, los tejidos del
sistema nervioso auténomo, entérico, sistema metabolico/endocrino, el sistema linfatico

y el sistema reproductivo. Cuando existe una disfuncion de los distintos sistemas de los
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organos se produce el inconveniente con el paciente con AME, puede presentarse con
mayor incidencia conforme avanza la enfermedad (Palomino & Castiglioni, 2017).

La atencion médica es necesaria y debe aplicarse de forma réapida, el apoyo del personal
de enfermeria es primordial ya que necesitan ayuda para la realizacién de actividades
diarias como el manejo de dispositivos médicos necesarios para el paciente a largo plazo.
Los nifios con AME tipo Il presentan problemas de deglucién, dificultad para poder
masticar y problemas respiratorios. Una opcidn de tratamiento que se utiliza en la
actualidad por sus multiples beneficios para el paciente es el soporte ventilatorio no
invasivo, con el uso de este tratamiento, se mejora la supervivencia y calidad de vida de

los pacientes (Martinez et al., 2020).

El fallo respiratorio agudo se presenta en pacientes con enfermedades neuromusculares.
Se la conoce también como hipoventilacion la cual requiere del soporte ventilatorio no
invasivo, cuando la capacidad vital es menor del 30% en nifios menores de 10 afios o
menos del 1500 ml en los nifios, se presenta la hipoventilacion diurna requiriendo el SVNI
de forma continua. Para los pacientes con este tipo de enfermedad se debilita la bomba
respiratoria constituidos por los musculos respiratorios, la caja toracica y la columna
vertebral, generando asi una cifoscoliosis, entonces cuando se incrementa la bomba
respiratoria este se complementa con el SVNI para manejar la falta respiratoria en los
musculos, sumandole el uso de técnicas de reclutamiento de volimenes pulmonares o
apilamiento de aire, tos asistida tanto manual como la mecéanica, el uso correcto de estas
técnicas permiten que se pueda permeabilizar las vias respiratorias. Esta revision pretende
dar una actualizacién sobre los diferentes aspectos de la VNI en estos nifios severamente
discapacitados, subraya la importancia de un manejo y seguimiento por un equipo

multidisciplinario experto en pediatria (Puppo et al., 2021).

La investigacion tiene como objetivo, recolectar informacion bibliografica actualizada
sobre el soporte ventilatorio no invasivo en nifios con atrofia muscular espinal tipo 11,
mediante acervos bibliograficos que permitan establecer beneficios de su aplicacidn

fisioterapéutica.
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CAPITULO II. MARCO TEORICO
2.1. Atrofia muscular espinal

La atrofia muscular espinal (AME), es la principal causa genética de muerte infantil, es
una enfermedad neurodegenerativa de la asta anterior de la médula espinal y las neuronas
del tronco encefalico inferior. La pérdida de estas neuronas motoras da como resultado la
debilidad no progresiva caracteristica de la AME. La atrofia muscular espinal se hereda
con un patrén autosémico recesivo, como resultado de la mayoria de las supresiones
homocigoticas clasicas de la neurona motora de supervivencia 1 (SMN1) en el
cromosoma 513.2 en el 92 % de los casos. La frecuencia de portadores es de 1/50, con
una incidencia de 1/12 000 y una prevalencia de 1/100 000 (Madrid et al., 2015).

Existen varios tipos de atrofia muscular espinal que se clasifican segin las métricas de
presentacion de la enfermedad, incluida la edad de inicio, la funciébn motora maés alta
alcanzada, y edad de la muerte. La AME tipo I, también conocida como enfermedad de
Werdnig Hoffman, es la mas comun y grave y se presenta en los meses 0 a 6 de vida con
una edad promedio de muerte de menos de dos afios. Esto representa aproximadamente
el 50 % de los casos de SMA. Los tipos 2 y 3, también conocidos como enfermedad de
Kugelberg Welander, son formas mas leves que se diagnostican en la primera infancia,
teniendo una esperanza de vida mas larga segun la gravedad de la enfermedad individual.
La AME tipo 4 aparece en la edad adulta en la segunda o tercera década de la viday es la

forma funcional mas alta de la enfermedad (Kakazu et al., 2021).

La atrofia muscular espinal (AME, por sus siglas en inglés) es rara y ocurre en
aproximadamente 1 de cada 10 000 recién nacidos, pero se asocia con una carga clinica,
psicosocial y econdmica considerable. La AME es una enfermedad autosémica recesiva
caracterizada por una degeneracion progresiva de las neuronas motoras, lo que da como
resultado atrofia de los masculos esqueléticos y debilidad generalizada. La forma mas
comun de AME es causada por mutaciones en el gen SMNL1 en el cromosoma 5q, lo que
resulta en una deficiencia relativa de la proteina SMN. Por lo general, se clasifica segun
la edad de inicio y el grado de discapacidad. El tipo | se diagnostica antes de los 6 meses
de edad y los bebés no pueden sentarse sin apoyo. El tipo Il generalmente se detecta entre
los 6 meses y los 2 afios de edad en nifios que pueden sentarse de forma independiente
pero nunca desarrollan la capacidad de deambular, no consiguen permanecer de pie o

caminar de forma independiente, desarrollan debilidad en los muasculos para respirar y

15



experimentar dificultad para toser, algunos de estos pueden necesitar aparatos para
ayudarles en la respiracion con mas facilidad por la noche, en su mayoria tiene una
sobrevida superior a los 25 afios y en muchos casos viven debido a un intenso tratamiento
de soporte. El tipo Il se identifica entre los 18 meses y los 3 afios de edad, pero también
puede ser diagnosticado en la adolescencia. Este es un tipo menos grave de AME con
pacientes que pueden caminar, pero se debilitan progresivamente y su movilidad se
vuelve cada vez mas limitada. Algunos médicos también reconocen la AME Tipo 1V,
donde los sintomas se desarrollan en adultos y el diagnéstico a menudo se hace mas tarde
en la vida. El tipo 1V es poco comun, pero a menudo se diagnostica clinicamente; estos
pacientes pueden tener enfermedades de las neuronas motoras no asociadas con
mutaciones en SMN1 (Tan et al., 2019).

2.1.1. Manifestaciones Clinicas

La atrofia muscular espinal se clasifica como una enfermedad degenerativa de las
neuronas motoras que afecta la asta anterior de la médula espinal y las neuronas motoras
inferiores. Esto se debe mas cominmente a una delecién homocigota de SMN1 en el
cromosoma 5g11.2-13.3, lo que resulta en una ausencia o disminucion de los reflejos
tendinosos profundos, debilidad proximal simétrica difusa de las extremidades inferiores
y en dultima instancia atrofia del mdsculo esquelético. Mientras que aquellos
diagnosticados con SMA clasicamente tiene alteraciones o deleciones en el gen SMN1
telomérico. El gen centromerico SMN2 también juega un papel en la expresion fenotipica
de la enfermedad. SMN2 es casi genéticamente idéntico a SMN1 excepto por una
mutacion de un solo punto. Esta mutacion hace que se omita el exon 7 durante el
procesamiento previo al ARNm, lo que hace que el ARNm posterior se degrade
rapidamente, lo que conduce a un menor rendimiento de proteina funcional. Actualmente
no existe una correlacion absoluta de genotipo a fenotipo entre los genes SMN vy la
progresion de la enfermedad. Sin embargo, el aumento del nimero de copias de SMN2
estd asociado con los fenotipos clinicos menos graves debido a su capacidad para
funcionar de manera similar a SMN1 cuando esta presente en cantidades mas altas. Los
niveles bajos de la proteina FL-SMN producida por SMN2 son suficientes para asegurar
el desarrollo embrionario y evitar que la enfermedad se vuelva embrionariamente letal
(Kakazu et al., 2021).

2.2. Sistema respiratorio
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El sistema respiratorio desempefia la funcion de brindar al ser humano la oxigenacion de
la sangre. La estructura del sistema respiratorio se clasifica en alta y baja o también
denominada en superior e inferior, se considera el hito anatomico a el cartilago cricoides.
A nivel funcional se considera alta la via extratoracica y baja la intratoracica (Sanchez &
Concha, 2018). A continuacion, se detalla la funciéon de cada 6rgano, en base a su

estructura.

Tabla 1. Sistema respiratorio

Sistema respiratorio
Tracto respiratorio superior
Organos Funcion
Nariz y fosas Calentar el aire durante la inhalacion y retener la humedad en
nasales la exhalacion.

Senos paranasales: | Son cavidades llenas de aire, producen moco que drena en la
e Frontales nariz para mantenerla himeda, libre de polvo y microbios
e Etmoidales
e Esfenoidales
e Maxilares

Boca Permite la entrada de aire, pero sin el filtrado de polvo y la
humidificacion que proporcionan las fosas nasales
Faringe Permite la comunicacion entre las fosas nasales, la cavidad
bucal
Laringe Evita el pasaje de los alimentos con el reflejo de tos y la
dindmica de proteccion de la epiglotis
Traquea Evita los roces con el eséfago.
Tracto respiratorio inferior
Alveolos Produce la respiracion externa
Bronquios Ingreso y salida de aire de los pulmones
Pulmones Intercambio gaseoso entre el aire que respiramos y nuestro
Cuerpo

Nota. En la siguiente tabla se detalla el 6rgano respiratorio y sus funciones considerando

el tracto respiratorio inferior y superior
2.2.1. Musculos del sistema respiratorio

Los musculos respiratorios son morfologica y funcionalmente, musculos estriados
esqueléticos que tiene como funcion principal el mantener la ventilacion continua para
mantener la vida del ser humano. Lo cual implica el movimiento de la estructura eléstica
como el térax y asi lograr que ingrese aire hacia los pulmones y se facilita el intercambio
gaseoso. El diafragma es el musculo principal de la ventilacion, son distintos musculos
que participan e intervienen para que el ser humano respire, a través de la interaccién

sincronica, incluso a pesar de la ubicacion anatémica, la orientacion geométrica e
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inervacion motora distintas. Se pueden adaptar facilmente a las distintas condiciones y
asi responder a estimulos quimicos y neuronales (Puppo et al., 2021).

Tabla 2. Muasculos del sistema respiratorio

Musculos inspiratorios
Musculo Funcién
Diafragma Expande los pulmones y aumenta el volumen toracico.
Intercostales externos Expande la cavidad torécica al rotar las costillas hacia arriba
y hacia abajo.

Escalenos Eleva la primera y segunda costilla.

Pectoral menor Ayuda en la elevacion de las costillas.

Serrato anterior Sirve como accesorio a la hora de elevar las costillas.
Esternocleidomastoideo | Eleva las costillas, el esternon y las claviculas.
Elevadores de las Elevar las costillas.

costillas

Trapecio superior La porcion superior o ascendente rota la escapula y eleva

hombros y costillas

Musculos espiratorios
Intercostales internos | Se encarga de deprimir y cerrar las costillas
Oblicuo interno Deprimir la parte baja del pecho, rota y reflexiona el tronco
Oblicuo externo
Triangular del esternon | Desciende las costillas superiores, sobre todo la primera.

Transverso del Deprime la parte baja del pecho
abdomen
Recto abdominal Comprime el pecho y flexiona el tronco

Nota. En la siguiente tabla se detalla los musculos del sistema respiratorio clasificados en

inspiratorios y espiratorios
2.2.2. Diagnostico

Anivel clinico el diagndstico de atrofia muscular espinal tipo 11, conjunto con la presencia
de hipotonia, debilidad muscular respiratorio de forman progresivo puede generar y
conducir a que el paciente tenga una enfermedad pulmonar restrictiva, por lo cual es

necesario aplicar el SNVI en pacientes pediatricos (Puppo et al., 2021).

2.3. Soporte ventilatorio no invasivo

Es una modalidad ventilatoria, el cual consiste en la ventilacion a presion positiva
intermitente a volumenes para sostener la ventilacion alveolar. Las técnicas de SVNI
tienen como finalidad la prevencion de la insuficiencia respiratoria y el fallo ventilatorio.

ElI SVNI es aplicado por las pautas relacionadas con el mejoramiento en la funcionalidad
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del aparato respiratorio, tos asistida mecénica con comprension manual, aspiracion de
secreciones y apilamiento de aire, se puede efectuar en el hogar (Sanchez & Concha,
2018).

La ventilacion no invasiva (VNI) alargo plazo implica la entrega de asistencia ventilatoria
a traves de una interfaz no invasiva, a diferencia de la ventilacion invasiva mediante una
traqueotomia. Los nifios con enfermedad neuromuscular (ENM) representan el mayor
grupo de nifios que requieren VNI a largo plazo. De hecho, los musculos respiratorios
rara vez se respetan en los nifios con ENM, lo que los pone en riesgo de hipoventilacion
alveolar, especialmente durante el suefio. El papel de la VNI es entonces asistir 0
“reemplazar” los musculos respiratorios debilitados para corregir la hipoventilacion
alveolar manteniendo un volumen tidal y una ventilacion por minuto suficientes. A pesar
del amplio uso de la VNI en nifios con ENM, faltan criterios validados para iniciar la VNI
y el seguimiento depende principalmente de la experienciay la practica. La VNI se asocia
con una correccion del intercambio gaseoso diurno y nocturno, un aumento de la
eficiencia del suefio y un aumento de la supervivencia, pero los datos sobre la calidad de
vida son escasos. En nifios, los aspectos tecnoldgicos de la VNI son cruciales con la
necesidad de adaptaciones periddicas segun la edad del paciente y la progresion de la
enfermedad (Schwake et al., 2018).

2.3.1. Beneficios de la VNI

El beneficio de la VNI se ha demostrado tanto para los resultados subjetivos como
objetivos. Se han informado mejoras en el indice de alteraciones respiratorias y la
arquitectura del suefio en los pacientes. También se han observado beneficios
sintomaticos en la calidad del suefio, dolores de cabeza, somnolencia diurna, apetito,
concentracion y sudoracion. Ademas, se ha demostrado que la VNI reduce las estancias
en el hospital con un 85% y en la unidad de cuidados intensivos (UCI) con un 68% en el
nuevo afio al iniciar la VNI, en comparacion con el afio anterior, en una poblacién mixta
de 15 nifios con afecciones neuromusculares, algunos de los cuales tenian AME. Aunque
los nifios con AME Tipo 1 en NIV requirieron multiples admisiones durante la infancia,
tuvieron menos admisiones con el aumento de la edad (Giménez et al., 2021). Los
objetivos de la VNI incluyen una mejor calidad de vida para el paciente y sus familiares,
desarrollando una expansion adecuada de la pared toracica inspiratoria, normalizando el
intercambio de gases nocturnos y diurnos, la prevencion de infecciones respiratorias,

reduccidn en la hospitalizacion y mejora de la supervivencia general.
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El uso de la VNI en nifios con ENM contrasta con el numero limitado de estudios que han
evaluado los beneficios de la VNI en nifios. Los estudios que involucraron a un pequefio
nimero de pacientes han demostrado que la VNI se asocia con una correccion del
intercambio de gases diurno y nocturno, una mejor calidad del suefio y una reduccion de
los sintomas asociados con los trastornos respiratorios del suefio (Puppo et al., 2021). La
VNI también se ha asociado con un aumento de la supervivencia en pacientes con DMD
en series de casos y en un estudio nacional en Dinamarca. De hecho, un anélisis del
registro nacional de DMD en Dinamarca mostr6 que la mortalidad se redujo
significativamente entre 1977 y 2001 debido al gran aumento de usuarios de ventiladores.
También se ha demostrado que la VNI, asociada con el apoyo nutricional y las técnicas
de tos asistida, aumenta la supervivencia de los lactantes con AME tipo I. La VNI también
se asocid con una mejora en la calidad de vida en bebés con AME y nifios con DMD. Se
ha demostrado que la VNI, asociada con la insuflacion-exuflacion mecanica, previene las
deformidades toracicas y la consiguiente hipoplasia toracica y pulmonar en nifios
pequefios con ENM. Se ha demostrado que la respiracion con presion positiva
intermitente (IPPB), que consiste en el suministro de altas presiones inspiratorias
intermitentes, generalmente a diario, aumenta la ventilacion en pacientes con ENM. Tanto
la técnica VNI como la IPPB también son eficaces para prevenir la atelectasia y el riesgo
de neumonia en nifios con ENM (Fauroux et al., 2020). En la préctica clinica, la VNI se
asocia con una mejor alimentacion, aumento de peso y crecimiento, lo que puede estar
relacionado con una disminucion del trabajo respiratorio y la consiguiente quema calorica
y una mejor alimentacion y deglucion. La disfuncion neurocognitiva y los trastornos del
comportamiento son las consecuencias mas comunes y graves de la apnea obstructiva del
suefio (AOS) en los nifios (Thavagnanam et al., 2018), pero este aspecto se ha estudiado
menos en los nifios con ENM. Los beneficios de la ventilacion con boquilla informados
por los pacientes se asociaron con una reduccion de la disnea y la fatiga, asi como con
una mejora en el habla y la alimentacidn en un estudio de 30 pacientes (Schwake et al.,
2018).

Una revision de los datos del registro de AME indica que la ventilacion (invasiva o no
invasiva) durante mas de 16 horas por dia, el uso del dispositivo mecénico de insuflacion-
exuflacion (MI-E) y la alimentacion por sonda de gastrostomia, son los 3 factores que
mejoran significativamente la supervivencia después de controlar las variables

demogréficas y de atencidn clinica (Fauroux et al., 2020). Segun los datos del registro la
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mayor parte de la utilizacién de la VNI fue con méscara (Fauroux et al., 2020). En el
grupo de pacientes con presentacion mas tardia se observa una mejor supervivencia con
VNI. Por lo tanto, en algunos casos, la VNI puede mejorar los sintomas y prolongar la
vida. Los datos anteriores sugirieron que la VNI parecia mejorar la supervivencia solo en
nifios con AME Tipo 1 que presentaban después de los 3 meses de edad. Sin embargo, la
VNI mejor6é los resultados de supervivencia a largo plazo a pesar de incluir un
subconjunto de nifios con AME tipo 1 que habian comenzado los sintomas clinicos antes
de los 3 meses de edad (Giménez et al., 2021).

2.3.2. Contraindicaciones

o En aquellos nifios con déficit de aprendizaje o atencion, a nivel neurolégico, es
dificil ventilar utilizando la ventilacion no invasiva

o Utilizar una interfase durante un aproximado de 24 horas de forma continua llega
a limitar la expresion facial.

e Tener un contacto interpersonal y manipular el equipo con las manos (Vega et al.,
2007) (Rojas, 2020).

e Paro cardiaco o respiratorio

e Obstruccion de la via aérea superior

e Presencia de secreciones

e Inestabilidad hemodinamica

o Depresion sobre el nivel de conciencia

e Poca colaboracién del paciente, sumandole la negatividad al tratamiento

e Riesgo elevado de aspiracion.

e Poca colaboracion o intolerancia de la mascarilla (Khirani et al, 2014) (Domingo
& Martinez, 2016)

2.3.3. Protocolo de tratamiento de soporte ventilatorio no invasivo

Mascarilla simple

Es un dispositivo que permite recibir el flujo constante. Posee orificios laterales, con un
espacio muerto de 100 cc, de forma intrascendente. Durante la inspiracién del oxigeno
inhalado se acumula con el aire del ambiente, el cual ingresa por los distintos orificios de

ventilacién. Mientras, la FIO2 (Fraccién inspirada de oxigeno), cumple la funcién de ser
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administrada y lograr la interaccion entre varios factores como el volumen que posee la

mascara, el volumen corriente, la frecuencia respiratoria y el flujo.

Lo normal es que un paciente que tengan un patrén ventilatorio estable reciba una
administracion de FIO2 del 40% flujo de 5-6L min, del 50% con 6-7 L por min, del 60%
con 7-8 L por min y hasta 65% con 10 L por min (Rojas, 2020).

La dificultad se presenta cuando el flujo es muy bajo, o el paciente presenta una
ventilacion muy elevada, genera asi re inhalacion excesiva de CO2, por la ausencia de la
pausa espiratoria. Un problema comin en nifios es la sensacién de claustrofobia, para
solucionarlo se debe colocar la mascarilla cerca de la nariz sin fijarla directamente a la

cara.

Mascarilla Venturi

Se utiliza para aquellos pacientes que requieren una FIO2 de forma confiable y
consistente, especificamente en paciente con hipoxemia cronica. El equipo esta
conformado por una mascarilla facial simple y el dispositivo Venturi el cual se ajusta al
tubo de suministro de oxigeno y el cuerpo de la mascara. Entonces, a medida que fluye el
oxigeno sobre el espacio dentro del dispositivo, la velocidad y la energia cinética
incrementa. La energia al ser constante y si la cinética incrementa, genera una
disminucion en la energia potencial del sistema y la presion negativa al ser gradiente se
mezcla con el aire del ambiente y el oxigeno proporcionado por el dispositivo Venturi
(Rojas, 2020).

Ventilacién mecanica no invasiva

Es considerado un método de primera linea que se recomienda para el soporte del
ventilador en aquellos pacientes que tienen insuficiencia respiratoria aguda. Su
administracion se genera a través de la combinacion de ventilacion con soporte de presion
(PSV), suméandole la presion positiva cuando finaliza la espiracién (PEEP). Entonces, la
presion positiva continua por la via aérea, se lo toma como un método de VMNI, pero no

siempre es asi (Andrade et al., 2018).

Esto se produce debido a que no aporta una presion en la inspiracién. Pero el PEEP posee
un papel vital para el reclutamiento alveolar, produciendo que se colapse de forma
dindmica la via aérea en la espiracion. El equipo se compone de una mascara facial o
nasal compuesta por un casco. Para esto, el paciente necesita estar despierto y que sea

capaz de proteger la via aérea, pero, no se puede utilizar en pacientes obnubilados o

22



aquellos que tienen vémitos o cualquier otra amenaza de proteccion a la via aérea
(Canzobre & Simonassi, 2020).

Pero, existen dos opciones al considerar la ventilacion mecénica no invasiva. La presion
positiva continua de la via aérea que es el encargado de entregarla durante el ciclo
respiratorio, ademas, de la fraccion de oxigeno inspirado de manera especifica. El analogo
PEEP, que se mide al final de la espiracion, permite el reclutamiento de alvéolos,
proveniente del colapso y asi disminuye el trabajo ventilatorio. Mientras, que la presién
bifasica de la via aérea es la que genera dos tipos de presiones en el ciclo respiratorio.
Cabe mencionar, que para poder utilizar el VMNI, es necesario identificar la afeccién de
base para que responda bien el VMNI. En patologias donde se debe aplicar este
tratamiento es aquellos pacientes con IRA y sus distintas patologias relacionadas (Rojas,
2020).
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CAPITULO Ill. METODOLOGIA

El presente trabajo de investigacion es una revision bibliografica basandose en un disefio
documental que posee un enfoque cualitativo, su realizacion proviene de la seleccion,
clasificacion, orden, exclusion, interpretacion de las principales fuentes bibliogréficas,
articulos cientificos, revistas, para su busqueda se utiliz6 las principales bases de datos
como: Pubmed, Scielo, Elsevier, Index, Medigraphic, Science Direct, entre otros. Para la
recoleccion bibliografia fue necesaria la busqueda del tema en distintos idiomas como, el
espafiol, portugués e inglés, los cuales aportaron con informacion relevante con base
cientifica y autenticidad enfocandose en periodo de publicaciones desde el 2015 al 2022,
que incluye un proceso l6gico de Soporte Ventilatorio no Invasivo en nifios con Atrofia
Muscular Tipo Il. Ademas, se emple6 un disefio no experimental, ya que no se manipulan

las variables, solo se observa el fendmeno en su contexto natural y se analiza.

Se utilizo un enfoque descriptivo, el cual permite caracterizar los principales conceptos,
teorias, aportes de investigacion y datos de la poblacion que es objeto de estudio de las
variables que son Soporte ventilatorio no invasivo y Atrofia Muscular tipo Il. Tambien,
se presenta un nivel explicativo la cual se enfoca en buscar un porque de los hechos a
través de la relacion y determinacion de las causas-efectos, de tal manera, que asi se logra
obtener resultados y conclusiones de mayor relevancia enfocandose en conocimientos

basados en la revision bibliogréafica.

El estudio posee un tipo de investigacion de corte transversal, ya que la revision tiene una
recoleccion de datos e informacion de articulos cientificos en un tiempo determinado, lo
cual facilito a la conduccion del andlisis y revision de datos enfocados en el tema de
estudio. Ademas, es de tipo retrospectivo ya que se afiadio informacion relevante de

pacientes que utilizan el Soporte ventilatorio no invasivo en nifios con atrofia muscular.

El método deductivo, facilita el establecimiento de un vinculo formado entre la teoria y
la observacidn, deduciendo desde la teoria el fendbmeno que es objeto de observacion. El
método inductivo permite que se acumulen conocimientos informacion aislada. El
método de investigacion utilizado fue el método deductivo-inductivo el cual hace
referencia a una perspectiva puntual de razonamiento el cual permite la extraccion de
conclusiones logicas y validas basandose en premisas, que van de lo general a particular
y viceversa, partiendo de lo méas grande que es el abordaje del Soporte Ventilatorio no

Invasivo en pacientes con Atrofia Muscular espinal. Ademas, el método cientifico para
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este se utilizé la escala de PEDro, para obtener informacion de documento validados que
son cientificos, en base a los articulos recolectados.

La base de datos inicial estuvo conformada por 94 articulos cientificos que fueron
recopilados, de los cuales se destacaron 45 documentos utilizando la escala de PEDro.

3.1. Criterios de Inclusion

e Los articulos considerados se guiaron por revisiones técnicas, retrospectivas y por
ensayos clinicos de forma aleatoria.

e Atrticulos sobre el tema de investigacion, como la atrofia muscular tipo 11 y soporte
ventilatorio no invasivo.

e Articulos en espafiol, inglés y portugués proveniente de revistas cientificas,
articulos y revisiones bibliograficas.

e Articulos con puntuacion alta en escala de PEDro.

e Avrticulos liberados en Sci hub.

3.2. Criterios de Exclusién

e Articulos que utilizan la ventilacién mecanica invasiva como tratamiento.

e Articulos que en base a la valoracion de la escala de PEDro tienen una puntuacion
inferior a 6/10.

e Articulos que incluya a adultos mayores en la investigacion.

e Articulos con otro tipo de enfermedad donde apliquen el Soporte ventilatorio no
invasivo.

e Articulos duplicados.

e Articulos que no se pueden descargar de Sci Hub.

e Articulos excluidos después de la lectura.

3.3. Estrategia de busqueda

El presente estudio se efectué como un proceso de recoleccion, recopilacion y seleccién
de informacion con evidencia cientifica sobre el tema de estudio, en donde las bases de
datos utilizadas dieron soporte a la investigacion ya que tiene una base cientifica y son
comprobadas por profesionales e investigadores en todo el mundo. Entonces, como
estrategia de busqueda se utilizo términos de enlace como “OR” y “FOR”, utilizando

palabras en inglés que fueron las mas importantes para la busqueda como: (SMA), spinal
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muscular atrophy, non-invasive ventilatory support, Werdnig-Hoffmann y en espafiol la

palabra méas buscada fue AME.

3.4. Consideraciones éticas

El presente proyecto es de tipo bibliogréafico, lo que significa que no existe una interaccion
entre la investigadora y la poblacion de estudio. Todos los documentos, articulos

cientificos y revistas poseen un reglamento ético y se respeta su forma de investigacion.
3.5. Métodos y criterios de seleccion y extraccion de datos

Figura 1: Diagrama de flujo

26



Registros identificados mediante la
base de datos de: Scielo, PubMed,

Articulos excluidos por ser

c
0
@
Ke] Elsevier, Index, Mediagrapic, Science > duplicados
4= ; =
= Direct (n=14)
c (n=94)
(]
S
\ 4

Articulos posteriores al ser
excluidos por estar duplicados en

Revision y filtro de los

los buscadores

P»| articulos por titulo

(n=80) (n=10)
O
©
©
b
= Y
[
. Articulos excluidos después
Articulos pagados que no se
; | delalectura del resumeny
pueden desbloquear en Sci-hub .
(n=70) conclusiones
(n=19)
g Articulos con valoracién menos Escasa informacion en los
:T; de 6 segun laescala de PEDro e métodos (n=2)
c informacién deficiente parala ——»  Resultados deficientes (n=2)
<F investigacion Conclusiones no relevantes del
o (n=51) estudio (n=2))
o
A
8 Articulos incluidos ala
o investigacion por cumplir todos
= los parametros necesarios
8 (n=45)

27



3.6. Valoracion de la calidad de estudios (Escala PEDro)

Tabla 3. Resultados

N° | ANO BASE DE AUTORES Titulo Original Titulo en espafiol ESCALA
DATOS DE
PEDRO
1. | 2016 Scielo (Valencia et al., Clinical characteristics of patients | Caracteristicas clinicas de los pacientes menores de 18 | 7
2016) under 18 years of age with spinal | afios con atrofia muscular espinal en Medellin, 2008 -
muscular atrophy in Medellin, | 2013
2008 - 2013
2. 2021 Scielo (Aguerre et al., | Natural history of spinal atrophy | Historia natural de la atrofia espinal tipo 1 8
2021) type 1
3. | 2015 Elsevier (Agraet al., 2015) Spinal muscular atrophy and | Atrofia muscular espinal y fracaso respiratorio. ;Cémo | 7
respiratory failure. How do | actlan los pediatras de atencion primaria en un
primary care pediatricians act ina | escenario simulado?
simulated scenario?
4. | 2021 PubMed (Amicis et | Growth patterns in children with | Patrones de crecimiento en nifios con atrofia muscular | 7
al.,2021) spinal muscular atrophy espinal
5. 12021 PubMed (Yao et al.,2021) Quality of life of children with | Calidad de vida de nifios con atrofia muscular espinal y | 7
spinal muscular atrophy and their | sus cuidadores desde la perspectiva de los cuidadores:
caregivers from the perspective of | un estudio transversal chino
caregivers: a Chinese cross-
sectional study
6. | 2021 PubMed (Agosto et al., | Do we always need to treat | ;Debemos tratar siempre a los pacientes con atrofia | 8
2021) patients with spinal muscular | muscular espinal? Una visidn y experiencia personal.
atrophy? A personal view and
experience
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Children with Spinal Muscular
Atrophy

7. 2017 Elsevier (Palomino & | Spinal muscular atrophy: | Atrofia muscular espinal: manejo respiratorio en la
Castiglioni, 2017) respiratory management from the | perspectiva de los recientes avances terapéuticos
perspective of recent therapeutic
advances
8. 2022 PubMed (Ferrantini et al., | Body mass index in type 2 spinal indice de masa corporal en la atrofia muscular espinal
2022) mugcular atrophy: a longitudinal | tipo 2: un estudio longitudinal
study
9. | 2020 PubMed (Longo et al, Anesthesia for intrathecal | Anestesia para colocacién de nusinersen intratecal en
2020) nusinersen placement in patients | pacientes con atrofia muscular espinal
with spinal muscular atrophy
10. | 2017 Scielo (Ramos, 2017) Spinal muscular atrophy Atrofia muscular espinal
11. | 2015 PubMed (Sansone et al., | st Italian  SMA  Family | Primera reunion de consenso de la Asociacion Italiana
2015) Association Consensus Meeting: | de Familias de AME: Manejo y recomendaciones para
Management and | la afectacidn respiratoria en la atrofia muscular espinal
recommendations for respiratory | (AME) tipos I-111, Roma, Italia, 30-31 de enero de 2015
involvement in spinal muscular
atrophy (SMA) types Il
Rome, Italy, 3031 January 2015
12. | 2021 PubMed (Kakazu et al., Risdiplam for the Use of Spinal | Risdiplam para el uso de la atrofia muscular espinal
2021) Muscular Atrophy
13. | 2020 Index (Prado et al., | Non-invasive ventilatory support | Soporte ventilatorio no invasivo en insuficiencia
2020) in severe acute ventilatory failure | ventilatoria aguda severa en adolescentes con
in adolescents with | enfermedad neuromuscular y obesidad. Estudio de casos
neuromuscular  disease  and
obesity. Study of cases
14. | 2021 Index (Giménez et al., Respiratory care of patients with | Cuidados respiratorios de los pacientes con atrofia
2021) spinal muscular atrophy muscular espinal
15. | 2021 Index (Herrero et al., Respiratory  rehabilitation for | Rehabilitacion respiratoria para pacientes con distrofia
2021) patients with duchenne muscular | muscular de duchenne en etapas de pérdida de la marcha
dystrophy in stages of loss of gait
16. | 2017 Index (Lenhart et | Radiographic and Respiratory | Efectos radiograficos y respiratorios de los bastones de
al.,2017) Effects of Growing Rods in | crecimiento en nifios con atrofia muscular espinal
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2019)

muscular  atrophy: current
knowledge and existing gaps

conocimientos actuales y lagunas existentes

17. | 2022 PubMed (Darras et al., | Distribution of weight, stature, | Distribucion del peso, la estatura y el estado de | 8
2022) and growth status in children and | crecimiento en nifios y adolescentes con atrofia
adolescents with spinal muscular | muscular  espinal: ~ un  estudio  observacional
atrophy: ~ An  observational | retrospectivo en los Estados Unidos
retrospective study in the United
States
18. | 2019 Index (Concepcién & | Clasificaciéon de Sub-tipos de | Clasificacion de Sub-tipos de Atrofia Espinal Tipoly 2 | 8
Prado, 2019) Atrofia Espinal Tipo 1y 2 segiin | segin Capacidad Vital y Evaluaciones respiratorias
Capacidad Vital y Evaluaciones | especificas.
respiratorias especificas.
19. | 2019 PubMed (Tan et al., 2019) Healthcare Utilization, Costs of | Utilizacion de la atencion médica, costos de la atencion | 10
Care, and Mortality Among | y mortalidad entre pacientes con atrofia muscular
Psatients With Spinal Muscular | espinal
Atrophy
20. | 2020 PubMed (Halanski et al., | Peri-operative management of | Manejo perioperatorio de nifios con atrofia muscular | 8
2020) children with spinal muscular | espinal
atrophy
21. 1 2021 Scielo (Giménez et al., Evaluation of Respiratory | Evaluacion de la Funcion Respiratoria en Pacientes con | 7
2021) 31 Function in Patients with | Enfermedades Neuromusculares
Neuromuscular Diseases
22. 12020 PubMed (Praud, 2020)32 Long-Term Non-invasive | Ventilacion no invasiva a largo plazo en nifios: uso | 8
Ventilation in Children: Current | actual, indicaciones y contraindicaciones
Use, Indications, and
Contraindications
23. 1 2016 PubMed (LoMauro et al., | Spontaneous Breathing Pattern as | Patron de respiracion espontanea como resultado | 9
2016) Respiratory Functional Outcome | funcional respiratorio en nifios con atrofia muscular
in Childrenwith Spinal Muscular | espinal (AME)
Atrophy (SMA)
24. | 2021 Index (Tofanez et al., Clinical, epidemiological and | Caracterizacion clinica, epidemiol6gica y genética de | 9
2021) genetic  characterization  of | pacientes con Atrofia Muscular Espinal: serie de 26
patients with Spinal Muscular | pacientes pediatricos.
Atrophy: series of 26 pediatric
patients.
25. 1 2019 PubMed (Gidaro & Servais, Nusinersen treatment of spinal | Tratamiento nusinersen de la atrofia muscular espinal: | 8
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26. | 2020 PubMed (Pucciarelli et al., | 3D Facial morphology in children | Morfologia facial 3D en nifios afectados de atrofia | 8
2020) affected by spinal muscular | muscular espinal tipo 2 (SMAII)
atrophy type 2 (SMAII)
27. 1 2022 Index (Cardona et al., | Clinical and functional | Caracterizacion clinica y funcional de pacientes con | 9
2022) characterization of patients with | atrofia muscular espinal en el centro-occidente
spinal muscular atrophy in | colombiano
central-western Colombia
28. 1 2017 Scielo (A|atorre et al., | Spinal muscular atrophy: clinical | Atrofia muscular espinal: estudio clinico y genéticoen | 9
2017) and genetic study in Mexico México
29 | 2020 Medigraphic (Urrutia & Ruiz, | Perfil demografico y clinico de | Perfil demografico y clinico de pacientes con atrofia | 10
2020) pacientes con atrofia muscular | muscular espinal: serie de 31 pacientes
espinal: serie de 31 pacientes
30. | 2021 Scielo (Giménez et al, Recommendations for the | Recomendaciones para el manejo respiratorio de los | 9
2021) respiratory  management  of | pacientes con atrofia muscular espinal
patients with spinal muscular
atrophy
31. | 2015 PubMed (Cancelinha et al., | Long-term ventilation in children: | Ventilacién a largo plazo en nifios: diez afios después 8
2015) Ten years later
32. 12019 PubMed (Solervicens & | Demographic  and  clinical- | Perfil demogréafico y clinico-funcional de pacientes con | 10
Montenegro, fupctional profile of patients with | atrofia musgular espinal atendidos en el Instituto
2019) spinal muscular atrophy treated at | Teletén Santiago
the Telet6n Santiago Institute
33. | 2020 PubMed (Vega et al., 2020) Quality of life in children and | Calidad de vida en nifios y adolescentes con Atrofia | 9
adolescents with Spinal Muscular | Muscular Espinal
Atrophy
34. | 2017 Index (Costa et al.,2017) Indications and initiation of | Indicaciones e inicio del soporte de ventilacién | 8
mechanical ventilation support at | mecanica en domicilio
home
35. | 2022 Science (Castellano et al., Delphi consensus on | Consenso Delphi de las recomendaciones para el | 8
Direct 2022) recommendations for the | tratamiento de los pacientes con atrofia muscularespinal
treatment of patients with spinal | en Espana™ (consenso RET-AME)
muscular atrophy in Spain (RET-
AME consensus)
36. | 2018 PubMed (Sanchez y | Structure and functions of the | Estructuray funciones del sistema respiratorio 6

Concha, 2018)

respiratory system
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37. 1 2021 PubMed (Puppo et al., | Respiratory physiology | Fisiologia respiratoria fisiologia de los musculos de la
2021) phys_iolpgy of the muscles of | respiracion
respiration
38. | 2020 PubMed (Fauroux et al., | Non-invasive  Ventilation in Ventilaciébn no invasiva en nifios con trastornos
2020) Children With Neuromuscular neuromusculares
39. | 2018 PubMed (Thavagnanam et | Section 7: Spinal muscular | Blogue 7: Atrofia muscular espinal y ventilacion
al .,2018) atrophy and home ventilation. domiciliaria.
40. | 2018 PubMed (Schwake et | Non-Invasive Ventilation | La ventilacién no invasiva reduce las infecciones del
al.,2018) Reduces Respiratory | tracto  respiratorio en nifios con  trastornos
TractInfections in Children With | neuromusculares
Neuromuscular Disorders
41. | 2012 PubMed (Marcus et | Diagnosis and Management of | Diagndstico y manejo del sindrome de apnea obstructiva
al.,2012) Childhood Obstructive Sleep | del suefio infantil
Apnea Syndrome
42. | 2014 PubMed (Khirani et al., | Evaluation of Ventilators for | Evaluacion de Ventiladores para Ventilacion con
2014) Mouthpiece  Ventilation  in | Boquilla en Enfermedades Neuromusculares
Neuromuscular Disease
43. | 2007 PubMed (Vega et al.,2007) Non-invasive ventilatory support | Soporte ventilatorio no invasivo en enfermedades
in neuromuscular diseases. neuromusculares.
44. | 2016 PubMed (Domingo et | Guide for the use of non-invasive | Guia para la utilizacién de la ventilacidn mecénica no
al.,2016) mechanicgl ventilation in | invasiva en urgencias
emergencies
45. | 2020 PubMed (Rojas et al., 2020) Review of non-invasive | Revision de las opciones de soporte ventilatorio no

ventilatory support options for
patients with acute respiratory
failure

invasivo para pacientes en insuficiencia respiratoria
aguda
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CAPITULO IV. RESULTADOS Y DISCUSION

4.1. Resultados

4.1.1. Soporte Ventilatorio no Invasivo en nifios con Atrofia Muscular

Tabla 4. Soporte Ventilatorio no Invasivo en nifios con Atrofia Muscular

retrospectivos

sobrevida de los pacientes,
medidas nutricionales, uso de
dispositivos ortopédicos

Autor Tipo de Paoblacion Intervencion RESULTADO

estudio
(Valencia et al., | Estudio 29 pacientes | Iniciaron soporte ventilatorio | Encontraron Atrofia muscular espinal de tipo 11 con el 62%,
2016) descriptivo, menores de 18 afios | rapido con el fin de mejorar la | del tipo I con el 24.13%, con manifestaciones como la

hipotonia con el 100%, debilidad muscular con el 93.1%,
arreflexia osteotendinosa 82.8%, fasciculaciones en la
lengua con el 48.3% y 6 pacientes con deleccion de exén 7

muscular tipo 2

(Aguerre et al., | Cohorte Poblacion de 59 | Intervencion respiratoria: | Se encontro insuficiencia respiratoria en nifios de 5 afos- 8
2021) pacientes con una | cuidados de apoyo respiratorio, | meses y en jovenes de 13 afios 8 meses, presente la 1b en
edad de 2.19 meses | ventilacion no invasiva, cuidados | 53 casos y 1C en 6 casos
y condiagnésticode | de  apoyo  respiratorio  con
3,9 meses ventilacion invasiva
(Agra et al., | Revisidn 34 grupos de 4 | Asistencia clinica inicial como el | El equipo de pediatria que aplico la intervencion, reporto
2015) sistematica pediatras que | administrar oxigeno y soporte | que solo el 94% de los grupos lo realizaron de manera
participaron en 17 | ventilatorio correcta, el 85% genero un conflicto entre padres, de estos
Cursos el 29% lo realizaron por iniciativa propia sin considerar la
Pediatras de opinion de los padres, el 23% los excluyo, y el 6% lo
atencién primaria involucro y considero su opinion.
(Amicis et al., | Estudio 133 nifios  con | Sin tratamiento previo Los nifios en crecimiento con atrofia muscular espinal
2021) Observacional | atrofia ~ muscular tienen una edad entre 0,6 meses y 4,1 afios.
multicéntrico | espinal tipo 1y 82
con atrofia

(Yao et al., 2021)

Estudio
transversal

101 niflos de una
edad de 0 al7 afios

Uso del medicamento

Nusinersen

El objetivo del estudio es evaluar la calidad de vida de los
nifios y sus cuidadores como factor asociado. Se evidencia
gue los nifios con atrofia muscular espinal tipo |11 tiene un
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promedio alto en el cuestiono PedsQL y altos en el dominio
de la enfermedad neuromuscular y los recursos familiares a
diferencia de los nifios con atrofia muscular espinal tipo | y
tipo 1l

(Agosto et al., | Analisis 17 nifios con atrofia | Nusinersen desde edad temprana | De los 17 nifios con AME |, 6 llegaron a interrumpir el
2021) descriptivo muscular  espinal tratamiento con Nusinersen debido a los afectos adversos,
tipo | y 18 pacientes 11 restantes solo 9 llegaron a responder a la terapia.
con atrofia Mientras que los nifios con AME 1I, solo 2 recibieron
muscular tipo Il Nusinersen, 5 nifios no terminaron el tratamiento y de los
13 restantes solo 6 responden al tratamiento
(Palomino y | Revision Revision integrado | Traqueotomia, ventilacion | Las nuevas terapias tendran como objetivo, el reemplazar o
Castiglioni,2017) de los avances | mecanica invasiva con soporte | corregir el gen SM1 que este defectuoso, poder modular los
terapéuticos de la | ventilatorio no invasivo vy | reguladores del splicing con la promocion de la inclusion
AME asistencia mecanica. del exo6n 7 y activar los promotores del gen SMNZ2,
estabilizar la proteina. Las nuevas terapias son las células
madres, moléculas neuroprotectores y compuestos que
incrementan la fuerza muscular.
(Ferrantini et al., | Estudio 102 pacientes para | No se incluyen datos de la | El peso de los nifios esta entre 3.90 y 83 kg y el IMC entre
2022) transversal 344 visitas de edad | intervencion 8,4Y 31,6
entre 0-20 afios
(Longo et al., | Estudio 4 pacientes de | Nusinersen/Spinraza  raquideo | Uso del tratamiento Nurinersen ayudo a mejorar la calidad
2020) descriptivo género  femenino | bajo anestesia general con | de vida de los pacientes. Aunque los pacientes del estudio
entre edades de 14y | propofol presentaron problemas clinicos como, insuficiencia
36 afios respiratoria, disfuncién al tragar, regurgitacion y aspiracion
(Ramos, 2017) Revision 10 articulos Spinraza Esta condicion es una de las mayores causas de mortalidad
sistematica de infantil en nifios menores de dos afios, e incidencia
AME tipo |, I de1/10,000 en nacidos vivos
valll
(Sansone et al., | Revision 454 pacientes del | Proponer recomendaciones para | Realizaron una actualizacion de registros del 2007 de la
2015) literaria Registro italiano de | el manejo de la atencion | atencion respiratoriaen AME, detallando recomendaciones
AME respiratoria. para el manejo respiratorio
(Kakazu et al., | Revision Analisis de 3 | Risdiplam Risdiplam es una tratamiento médico oral aprobado para
2021) sistematica estudios tratar AME
del
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tratamiento

Risdiplam
(Prado et al., | Estudio 2 casos de | Soporte ventilatorio no invasivo | El soporte ventilatorio no invasivo evita que los pacientes
2020) Descriptivo adolescentes obesos | (SVNI) entren a intubacidn endotraqueal especialmente para los que
con enfermedades diagnosticado con Enfermedades neuromusculares y con
neuromusculares de obesidad que tienen insuficiencia respiratoria aguda.
11 y 14 afios vy
distrofia muscular
de Duchenne
(Giménez et al., | Revision Actualizacién  de | Apilamiento de aire, protocolos | El estudio sintetiza recomendaciones guiadas por etapas que
2021) sistematica estandares descritos | de  tos  asistida,  soporte | incluye la intervencion con apilamiento de aire, protocolos
hace mas de 20 afios | ventilatorio no invasivo de tos asistida, preparacion para las artrodesis de columna y
para los cuidados soporte ventilatorio no invasivo.
respiratorios no
invasivos mediante
un dispositivo de
uso domiciliario.
(Herrero et al., | Revision Estrategias y | Soporte ventilatorio no invasivo, | Propuestas escalonadas de intervencion en rehabilitacion
2021) sistematica recomendaciones de | tos asistida manual y mecéanica, | respiratoria que se basan en las funciones del paciente que
rehabilitacién apilamiento de aire tienen distrofia muscular de Duchenne que han perdido su
respiratoria capacidad de marcha
(Lenhart et al., | Revision 17 nifioscon AME 5 | Cantidad de tiempo que reciben | Los pacientes solo utilizaron soporte de ventilacién con
2017) retrospectiva | tipo I y 11 nifios con | soporte respiratorio presién positiva no invasiva 15 pacientes no
tipo Il. Pacientes experimentaron cambios en su tratamiento de soporte de
con AME tratados ventilacion con presion.
con varillas de
crecimiento
(Darras et al., | Estudio 91 pacientes | Cuidados de apoyo éptimos y sin | AME tipo | (28), con un peso de -7,5%
2022) transversal de | confirmados con | ningun tratamiento modificador | AME tipo Il y 11l (63), con un peso de -3.0%
referencias AME de la enfermedad
retrospectivos
(Concepcion vy | Estudio 28  evaluaciones | No se aplica intervencion El 68% de los pacientes evaluados fue de sexo masculino 'y
Prado, 2019) observacional | respiratorias de 22 el 32% de sexo femenino con una edad de 4 afios, el 75%
, descriptivo, | pacientes con de las evaluaciones indicaron que los pacientes tuvieron
retrospectivo | atrofia ~ muscular AME tipo Il y el 25% con AME tipo |. El 57% de loa
espinal
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pacientes con AME tipo | dependieron el 1005 de asistencia
mecdnica ventilatoria y el 75% con traqueotomizados.

(Tanetal, 2019) | Estudio  de | 341  pares  de | Ventilacion invasiva y no | Recibieron ventilacion no invasiva de la cohorte infantil el
Cohorte pacientes con y sin | invasiva 26,1%, de la cohorte de inicio en la nifiez el 9,1% y de la
retrospective | AME, 23 en la cohorte de inicio tardio el 4,1%. Los nifios mas pequefios
con base de | cohorte infantil, 22 con la forma méas grave de AME requieren asistencia
datos en la cohorte de respiratoria y otros cuidados intensivos

inicio en la nifiez y
296 en la cohorte de
inicio tardio. La
edad del grupo de
investigaciones de 6
meses a 3 afios.
(Halanski et al., | Revision 12 pacientes con | Ventilacién no invasiva con | Los pacientes con tipo | son mas pequefios con el 36,4% son
2020) retrospectiva | AME tipo |y 22 con | presién positiva aquellos que tienen AME tipo | y el 4,5% tienen AME tipo
AME tipo Il I1. El tiempo de estancia en la unidad de cuidados intensivos
de los pacientes es de 6 (4,0-7,5) dias y del tipo Il entre 3-
5 dias.

(Giménez et al., | Estudio 30 nifios y | No administracion de | El 46% de los pacientes presentaron capacidad tusigena no

2021) descriptivo- adolescentes  con | medicamentos. funcional. Solo el 10% de los pacientes fueron aptos para
observacional | enfermedades realizar la espirometria y de estos solo el 50% de los
de corte | neuromusculares pacientes mantuvieron 6 segundos la espiracion.
transversal

(Praud, 2020) Revision Uso de la | Administracion de ventilacion no | La ventilacion no invasiva a largo plazo es cada vez mas
sistematica ventilacion no | invasiva usada en nifios, ya que disminuye la mortalidad y mejora la

invasiva durante los calidad de vida de los pacientes que poseen una
Gltimos 30 afios insuficiencia respiratoria crénica

(LoMauro et al., | Estudio 32 pacientes con | Asistenciapara latos, ventilacion | Los pacientes con AME tipo | presentan una ventilacion

transversal, AME Tipo I, 51 con | nocturna y salbutamol. normal en posiciébn supina con respiracion rapida y

2016)

prospectivo

tipo Il, 8 pacientes
con tipo 1l

superficial. Los pacientes con AME tipo Il tiene una
ventilacion dentro del rango con un incremento en su
frecuencia respiratoria. La utilizacion de la terapia con
salbutamol no genero efecto sobre los pacientes, pero la
taguipnea genero un efecto en los pacientes con tipo |
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(Tofianez et al.,
2021)

Estudio
Observacional
, descriptivo,
retrospectivo
y transversal

Poblacién es de 26
nifios, 6 mesesy 7,5
meses

Fisioterapia motora y respiratoria
mas soporte nutricional

El 57% de los pacientes fueron del género masculino. El
(19,2%) no camina, el (19,2%) tienen dificultad respiratoria
y un movimiento escaso. Entre los tipos de AME, el
(57,7%) tiene del tipo I, el (30,7%) del tipo 11 y el (11,5%)
del tipo 111

(Gidaro y | Revision Revision Nusinersen Los resultados indican que el uso de este tratamiento
Servais, 2019) sistematica del permite que los pacientes prolonguen su supervivencia en
tratamiento con paciente que tienen AME tipo | y 11
Nusinersen en
pacientes
(Pucciarelli et al., | Estudio 22 pacientes con | Escaneos faciales | Los nifios con AME tipo Il tiene una mayor alteracion facial
2020) descriptivo, AME tipo Il de 2a7 | estereofotogramétricos que es debido a la actividad muscular alterada.
exploratorio afios de edad
(Cardona et al., | Estudio 14  pacientes, 8 | Nusinersen La atrofia muscular espinal mas relevante fue el tipo Il
2022) descriptivo mujeres y 6 presente en 10 casos. Ademas encontraron variabilidad
transversal hombres. fenotipica en algunos pacientes con AME tipo I, pero solo
5 avanzaron y tiene un estimado de supervivencia de 28,6
afios.
(Alatorre et al., | Estudio Poblacion de 357 | Sin intervencion En la poblacidn analizada el tipo Il era mas frecuente con el
2017) transversal muestras, pero solo (43%), 8 con AME tipo Il que corresponde el (19,51) y 15
41 pacientes pacientes con AME tipo | que representa el (36,58%), con
resultaron positivo una edad frecuente entre 3-5 afios en 21 pacientes.
con AME
(Urrutia y Ruiz, | Estudio 31 pacientes | Las intervenciones dependieron | El 41,94% (n=13), registrados con atrofia muscular tipo 2.
2020) retrospectivo, | menores, del diagnéstico. Solo el 7,7% (n=1) de pacientes han recibido asistencia

retrolectivo, diagndstico se | Nusinersen ventilatoria no invasiva (BiPAP), definida como excelente
observacional | estableci6 a una estrategia que mejora la calidad de vida, disminuye el gasto
y descriptivo | edad promedio de por atencion y el estrés en la familia.
30,81 meses del
periodo 2001 al
2019
(Giménez et al., | Revision Revision Intervencién respiratoria con | Las recomendaciones detalladas expresan y sintetizan los
sistematica ventilacion no invasiva estandares de manejo sobre consideraciones particulares de

2021)

escenarios latinoamericano para el beneficio de los
pacientes y sus familias
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(Cancelinha et
al., 2015)

Analisis
retrospectivo

Pacientes con
ventilacion
mecanica
domiciliaria por

mas de 10 afios a 31
ninos

En 2 nifios se utilizé ventilacion
volumétrica y en los demas nifios
ventilacion con presion positiva

El 61% de los pacientes evaluados fueron mujeres, con una
edad media que inicio un soporte ventilatorio desde los 3
afios hasta los 13 afios. El 12 (39%) recibieron asistencia
ventilacion por enfermedad neuromuscular, 7 por
enfermedad metabdlica que corresponde al (23%), 6 con
hipoventilacion (19%)

(Solervicens 'y | Estudio 49 pacientes fueron | Asistencia ventilatoria El 36,8% (n=18), registrados con atrofia muscular tipo 2. El
Montenegro, descriptivo incluidos con estado 72,2% recibid asistencia ventilatoria no invasiva (BiPAP)
2019) transversal activo. La edad favorece el crecimiento costal y el volumen toracico
promedio fue de
10,6 + 6,6 afios
(rango 1-26,2), con
un predominio del
sexo masculino
(61,2%).
(Vega et al., | Estudio 38 pacientes, con | Soporte ventilatorio no invasivo | El 44,74% (n= 17) registrados con atrofia muscular tipo 2,
2020) observacional, | mediana de edad 8 los nifios con AME I, mayores de 6 afios, con soporte
transversal afios (2-18) ventilatorio no invasivo obtuvieron un porcentaje mayor en
su calidad de vida. EI 31,58% (n=12) recibieron Asistencia
ventilatoria no invasiva parcial y permanente solamente el
5,26% (n=2).
(Costa et al., | Revision Se detallan técnicas | Soporte de ventilacion mecéanica | El estudio detalla las modalidades y técnicas de ventilacion
2017) sistematica apropiadas para | a domicilio mecanica a domicilio para la atencion en domicilio
Ventilacién
mecénica
domiciliaria
(Castellano et al., | Revision 5 apartados de | No intervencion Los protocolos de tratamiento de Ame son necesarios para
sistematica pacientes con AME constituir una guia. Se debe considerar factores como la

2022)

que se relacion con
el uso de nuevos
tratamientos

edad, la funcionalidad y el tipo de AME son necesarias para
determinar los objetivos terapéuticos.
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4.1.2. TECNICAS O TRATAMIENTOS CON SOPORTE VENTILATORIO

Tabla 5. Soporte Ventilatorio en pacientes con atrofia muscular

retrospectivos

fin de mejorar la sobrevida
de los pacientes, medidas
nutricionales, uso de
dispositivos ortopédicos

Autor Tipo de Poblacion Intervencion Resultados
estudio
(Valencia et al., | Estudio 29 pacientes menor de | Iniciaron soporte | Encontraron Atrofia muscular espinal de tipo Il con el 62%, del
2016) descriptivo, 18 afios ventilatorio rapido con el | tipo I con el 24.13%, con manifestaciones como la hipotonia con

el 100%, debilidad muscular con el 93.1%, arreflexia
osteodendinosa 82.8%, fasciculaciones en la lengua con el 48.3%
y 6 pacientes con deleccion de exén 7

(Aguerre et al., | Cohorte Poblacion de 59 | Intervencidn respiratoria: | Se encontrd insuficiencia respiratoria en nifios de 5 afios- 8 meses
2021) pacientes con una edad | cuidados de apoyo | y en jovenes de 13 afios 8 meses, presente la 1b en 53 casos y 1C
de 2.19 meses y con | respiratorio, ventilacion no | en 6 casos
diagnéstico de 3,9 | invasiva, cuidados de
meses apoyo respiratorio con
ventilacion invasiva
(Agraetal., 2015) | Revision 34 grupos de 4 | Asistencia clinica inicial | El equipo de pediatria que aplico la intervencion, reporto que
sisteméatica | pediatras que | como el  administrar | solo el 94% de los grupos lo realizaron de manera correcta, el
participaron en 17 | oxigeno y soporte | 85% genero un conflicto entre padres, de estos el 29% lo
Cursos ventilatorio realizaron por iniciativa propia sin considerar la opinién de los
Pediatras de atencion padres, el 23% los excluyo, y el 6% lo involucro y considero su
primaria opinién.
(Palomino y | Revision Revision integrado de | Traqueotomia, ventilacién | Las nuevas terapias tendran como objetivo, el reemplazar o
Castiglioni, 2017) los avances | mecanica invasiva con | corregir el gen SM1 que este defectuoso, poder modular los
terapéuticos de la AME | soporte ventilatorio no | reguladores del splicing con la promocion de la inclusién del
invasivo y asistencia | exén 7 y activar los promotores del gen SMN2, estabilizar la
mecanica. proteina. Las nuevas terapias son las células madres, moléculas
neuroprotectores y compuestos que incrementan la fuerza
muscular.
(Sansone et al., | Revision 454  pacientes  del | Proponer recomendaciones | Realizaron una actualizacion de registros del 2007 de la atencion
2015) literaria Registro italiano de | para el manejo de la | respiratoria en AME, detallando recomendaciones para el
AME atencion respiratoria. manejo respiratorio
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2021)

sistematica

estandares  descritos
hace méas de 20 afios
para los cuidados
respiratorios no
invasivos mediante un

protocolos de tos asistida,
soporte ventilatorio no
invasivo

(Prado et al., | Estudio 2 casos de adolescentes | Soporte ventilatorio no | EI soporte ventilatorio no invasivo evita que los pacientes entren
2020) Descriptivo obesos con | invasivo (SVNI) a intubacién endotraqueal especialmente para los que
enfermedades diagnosticado con Enfermedades neuromusculares y con
neuromusculares de 11 obesidad que tienen insuficiencia respiratoria aguda.
y 14 afos y distrofia
muscular de Duchenne
(Giménez et al., | Revision Actualizacion de | Apilamiento de aire, | El estudio sintetiza recomendaciones guiadas por etapas que

incluye la intervencion con apilamiento de aire, protocolos de tos
asistida, preparacion para las artrodesis de columna y soporte
ventilatorio no invasivo.

2017)

retrospectiva

tipo | y 11 nifios con
tipo 1l. Pacientes con
AME tratados con
varillas de crecimiento

reciben
respiratorio

soporte

dispositivo de uso
domiciliario.
(Herrero et al., | Revision Estrategias y | Soporte ventilatorio no | Propuestas escalonadas de intervencion en rehabilitacion
2021) sistematica recomendaciones  de | invasivo, tos asistida | respiratoria que se basan en las funciones del paciente que tienen
rehabilitacion manual y  mecanica, | distrofia muscular de Duchenne que han perdido su capacidad
respiratoria apilamiento de aire de marcha
(Lenhart et al., | Revision 17 nifios con AME 5 | Cantidad de tiempo que | Los pacientes solo utilizaron soporte de ventilacion con presion

positiva no invasiva, 15 pacientes no experimentaron cambios en
su tratamiento de soporte de ventilacion con presion.

2020)

retrospectiva

tipo I y 22 con AME
tipo Il

con presion positiva

(Tanetal., 2019) | Estudio  de | 341 pares de pacientes | Ventilacion invasiva y no | Recibieron ventilacion no invasiva de la cohorte infantil el
Cohorte con y sin AME, 23 en | invasiva 26,1%, de la cohorte de inicio en la nifiez el 9,1% y de la cohorte
retrospective | la cohorte infantil, 22 de inicio tardio el 4,1%. Los nifios mas pequefios con la forma
con base de | en la cohorte de inicio méas grave de AME requieren asistencia respiratoria y otros
datos en la nifiez y 296 en la cuidados intensivos

cohorte  de inicio
tardio. La edad del
grupo de
investigaciones de 6
meses a 3 afios.
(Halanski et al., | Revision 12 pacientes con AME | Ventilacion no invasiva | Los pacientes con tipo | son mas pequefios con el 36,4% son

aquellos que tienen AME tipo 1 y el 4,5% tienen AME tipo I1. El
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tiempo de estancia en la unidad de cuidados intensivos de los
pacientes es de 6 (4,0-7,5) dias y del tipo 1l entre 3-5 dias.

retrospectivo
y transversal

(Praud, 2020) Revision Uso de la ventilacion | Administracion de | La ventilacién no invasiva a largo plazo es cada vez mas usada
sistematica no invasiva durante los | ventilacion no invasiva en nifios, ya que disminuye la mortalidad y mejora la calidad de
altimos 30 afios vida de los pacientes que poseen una insuficiencia respiratoria
crénica

(LoMauro et al., | Estudio 32 pacientes con AME | Asistencia para la tos, | Los pacientes con AME tipo | presentan una ventilacion normal
2016) transversal, Tipo I, 51 con tipo Il, 8 | ventilacién nocturna y | en posicidon supina con respiracion rapida y superficial. Los
prospectivo pacientes con tipo 111 salbutamol. pacientes con AME tipo Il tiene una ventilacién dentro del rango
con un incremento en su frecuencia respiratoria. La utilizacion
de la terapia con salbutamol no genero efecto sobre los pacientes,

pero la taquipnea genero un efecto en los pacientes con tipo I.
(Tofianez et al., | Estudio Poblacion es de 26 | Fisioterapia motora vy | ElI 57% de los pacientes fueron del género masculino. El (19,2%)
2021) Observacional | nifios, 6 meses y 7,5 | respiratoria mas soporte | no camina, el (19,2%) tienen dificultad respiratoria y un
, descriptivo, | meses nutricional movimiento escaso. Entre los tipos de AME, el (57,7%) tiene del

tipo I, el (30,7%) del tipo 11 y el (11,5%) del tipo 11l

2015)

domiciliaria por mas de
10 afios. 31 nifios

en los demas nifios
ventilacion con presién
positiva

(Giménez et al., | Revision Revision sistematica Intervencién  respiratoria | Las recomendaciones detalladas expresan y sintetizan los
2021) conventilacion no invasiva | estandares de manejo de manejo sobre consideraciones
particulares de escenarios latinoamericano para el beneficio de

los pacientes y sus familias
(Cancelinhaet al., | Analisis Pacientes con | En 2 nifios se utilizdé | El 61% de los pacientes evaluados fueron mujeres, con una edad
retrospectivo | ventilacibn mecanica | ventilacion volumétrica y | media que inicio un soporte ventilatorio desde los 3 afios hasta

los 13 afios. El 12 (39%) recibieron asistencia ventilacién por
enfermedad neuromuscular, 7 por enfermedad metabdlica que
corresponde al (23%), 6 con hipoventilacién (19%)

(Solervicens
Montenegro,
2019)

y

Estudio
descriptivo
transversal

49 pacientes fueron
incluidos con estado
activo. La edad
promedio fue de 10,6 +
6,6 afios

(rango 1-26,2), con un
predominio del sexo
masculino

(61,2%).

Asistencia ventilatoria

El 36,8% (n=18), registrados con atrofia muscular tipo 2. El
72,2% recibié asistencia ventilatoria no invasiva (BiPAP)
favorece el crecimiento costal y el volumen toracico
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(Vega et al., | Estudio 38 pacientes, con | Soporte ventilatorio no | El 44,74% (n= 17) registrados con atrofia muscular tipo 2, los
2020) observacional, | mediana de edad 8 afios | invasivo nifios con AME Il, mayores de 6 afios, con soporte ventilatorio
transversal (2-18) no invasivo obtuvieron un porcentaje mayor en su calidad de
vida. El 31,58% (n=12) recibieron Asistencia ventilatoria no
invasiva parcial y permanente solamente el 5,26% (n=2).

(Costa et al., | Revision Se detallan técnicas | Soporte de ventilacion | El estudio detalla las modalidades y técnicas de ventilacion
2017) sistematica apropiadas para | mecanica a domicilio mecéanica a domicilio para la atencion en domicilio

Ventilaciobn mecanica

domiciliaria

En la tabla 3 se analizaron 19 estudios de varios autores como (Prado et al., 2020), (Herrero et al., 2021), (Tan et al., 2019), (Vega et al., 2020),
Entre otros, dentro de sus conclusiones y resultados principales, concuerdan que un protocolo a base de soporte ventilatorio no invasiva en nifios
con atrofia muscular tipo I, 11 y 11, el cual evita que los nifios o los pacientes lleguen a la intubacion y previene de otros riesgos, con el soporte
ventilatorio no invasivo se disminuye la insuficiencia respiratoria, mejora la calidad de vida y funcionalidad del paciente, por tanto, incrementa el

tiempo de supervivencia.
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4.1.3. TRATAMIENTO MEDICO EN NINOS CON AME

Tabla 6. Tratamiento médico en niflos con AME

Autor Tipo de Poblacion Intervencion Resultados
estudio
(Yao et al, Estudio 101 nifios de una edad | Uso del medicamento | El objetivo del estudio es evaluar la calidad de vida de los nifios
2021) transversal de 0 al7 afios Nusinersen y sus cuidadores como factor asociado. Se evidencia que los
nifios con atrofia muscular espinal tipo 111 tiene un promedio alto
en el cuestiono PedsQL y altos en el dominio de la enfermedad
neuromuscular y los recursos familiares a diferencia de los nifios
con atrofia muscular espinal tipo I y tipo |1
(Agosto et al., Analisis 17 nifios con atrofia | Nusinersen desde edad | De los 17 nifios con AME |, 6 llegaron a interrumpir el
2021) descriptivo muscular espinal tipo | | temprana tratamiento con Nusinersen debido a los afectos adversos, 11
y 18 pacientes con restantes solo 9 llegaron a responder a la terapia. Mientras que
atrofia muscular tipo Il los nifios con AME 11, solo 2 recibieron Nusinersen, 5 nifios no
terminaron el tratamiento y de los 13 restantes solo 6 responden
al tratamiento
(Longo et al., Estudio 4 pacientes de género | Nusinersen/Spinraza Uso del tratamiento Nurinersen ayudo a mejorar la calidad de
2020) descriptivo femenino entre edades | raquideo bajo anestesia | vida de los pacientes. Aunque los pacientes del estudio
de 14 y 36 afios general con propofol presentaron problemas clinicos como, insuficiencia respiratoria,
disfuncidn al tragar, regurgitacion y aspiracién
(Ramos, 2019) Revisién 10 articulos Spinraza Esta condicién es una de las mayores causas de mortalidad
sistematica de infantil en nifios menores de dos afios, e incidencia de1/10,000
AME tipo I, Il en nacidos vivos
valll
(Kakazu et al., Revisién Analisis de 3 estudios | Risdiplam Risdiplam es una tratamiento médico oral aprobado para tratar
2021) sistemética AME
del
tratamiento
Risdiplam
(Gidaro y Revisién Revisién  sistematica | Nusinersen Los resultados indican que el uso de este tratamiento permite que
Servais., 2019) del _ tratamiento con los pacientes prolonguen su supervivencia en paciente que tienen
Nusinersen en AME tipo | y I
pacientes
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multicéntrico

y 82 con atrofia

muscular tipo 2

(Cardona et al., Estudio 14 pacientes, 8 mujeres | Nusinersen La atrofia muscular espinal mas relevante fue el tipo Il presente
2022) descriptivo y 6 hombres. en 10 casos. Ademas encontraron variabilidad fenotipica en
transversal algunos pacientes con AME tipo Il, pero solo 5 avanzaron y tiene
un estimado de supervivencia de 28,6 afios.
(Urrutia y Ruiz., Estudio 31 pacientes menores, | Las intervenciones | El 41,94% (n=13), registrados con atrofia muscular tipo 2. Solo
2019) retrospectivo, | diagndstico se | dependieron del | el 7,7% (n=1) de pacientes han recibido asistencia ventilatoria no
retrolectivo, establecio a una edad | diagndstico. invasiva (BiPAP), definida como excelente estrategia que mejora
observacional | promedio de 30,81 | Nusinersen la calidad de vida, disminuye el gasto por atencion y el estrés en
y descriptivo | meses del periodo 2001 la familia.
al 2019
(Pucciarelli et Estudio 22 pacientes con AME | Escaneos faciales | Los nifios con AME tipo Il tiene una mayor alteracién facial que
al., 2020) descriptivo, tipo 1l de 2 a 7 afios de | estereofotogramétricos es debido a la actividad muscular alterada.
exploratorio edad
(Amicis et al., Estudio 133 nifios con atrofia | Sin tratamiento previo Los nifios en crecimiento con atrofia muscular espinal tienen una
2021) Observacional | muscular espinal tipo 1 edad entre 0,6 meses y 4,1 afio.

2022)

referencias
retrospectivos

tratamiento modificador de
la enfermedad

(Ferrantinietal., Estudio 102 pacientes para 344 | No se incluyen datos de la | El peso de los nifios esta entre 3.90y 83 kg y el IMC entre 8,4 y
2022) transversal visitas de edad entre 0- | intervencion 31,6
20 afios
(Darras et al., Estudio 91 pacientes | Cuidados de apoyo | AME tipo | (28), con un peso de -7,5%
transversal de | confirmados con AME | éptimos y sin  ningun | AME tipo Ily Il (63), con un peso de -3.0%

(Concepcion et
al., 2019)

Estudio
observacional
, descriptivo,
retrospectivo

28 evaluaciones
respiratorias de 22
pacientes con atrofia
muscular espinal

No se aplica intervencion

El 68% de los pacientes evaluados fue de sexo masculino y el
32% de sexo femenino con una edad de 4 afios, el 75% de las
evaluaciones indicaron que los pacientes tuvieron AME tipo Il y
el 25% con AME tipo I. El 57% de loa pacientes con AME tipo
I dependieron el 1005 de asistencia mecéanica ventilatoria y el
75% con traqueotomizados.

(Giménez et al.,
2021)

Estudio
descriptivo-
observacional
de corte
transversal

30 nifios y adolescentes
con enfermedades
neuromusculares

No administracién de
medicamentos.

El 46% de los pacientes presentaron capacidad tusigena no
funcional. Solo el 10% de los pacientes fueron aptos para realizar
la espirometria y de estos solo el 50% de los pacientes
mantuvieron 6 segundos la espiracion.
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(Alatorre et al.,
2017)

Estudio
transversal

Poblacion de 357
muestras, pero solo 41
pacientes  resultaron
positivo con AME

Sin intervencion

En la poblacion analizada el tipo Il era méas frecuente con el
(43%), 8 con AME tipo Il que corresponde el (19,51) y 15
pacientes con AME tipo | que representa el (36,58%), con una
edad frecuente entre 3-5 afios en 21 pacientes.

(Castellano et
al., 2022)

Revisién
sistematica

5 apartados de
pacientes con AME
que se relacién con el
uso de nUevos
tratamientos

No intervencién

Los protocolos de tratamiento de Ame son necesarios para
constituir una guia. Se debe considerar factores como la edad, la
funcionalidad y el tipo de AME son necesarias para determinar
los objetivos terapéuticos.

En la tabla 4, se analizaron 16 estudio y autores como: (Yao et al., 2021), (Longo et al., 2020), (Kakazu et al., 2021), (Ramos, 2019), consideran que
utilizar medicamentos como Nusinersen- Spinraza, Ridisplam, en pacientes con Atrofia Muscular Espinal, ayudan a mejorar la calidad de vida; el
primer medicamento funciona como inhibidor que permite que incremente la cantidad de proteina con el propdsito que los musculos y los nervios

tengan un buen funcionamiento; mientras que el segundo medicamento funciona como un modificador que permite incrementar los niveles de

proteina en el sistema central y en los tejidos periféricos.
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4.2. Discusion

Actualmente, el soporte ventilatorio no invasivo ayuda a mejorar la calidad de vida y el estado
funcional de nifios con atrofia muscular espinal, para su funcionalidad el paciente no necesita ser
intubado, sino, que se utiliza una mascara facial o nasal. (Valencia et al., 2016) En su estudio
sobre las caracteristicas de los pacientes con AME, encontraron que las principales
manifestaciones en esta poblacion fueron: la hipotonia con el 100%, debilidad muscular con
el 93.1%, arreflexia osteodendinosa 82.8%, fasciculaciones en la lengua con el 48.3% y

pacientes con deleccion de exén 7.

Tambien, (Aguerre et al., 2021), encontraron insuficiencia respiratoria en nifios de entre 5
afios, en jovenes de 13 afios, para lo cual utilizaron como intervencidn respiratoria el uso de
la ventilacion no invasiva. Por otra parte, el estudio de (Amicis et al.,2021), analiz6 los
patrones de crecimiento de nifios con AME, detallando que los nifios en crecimiento con

atrofia muscular espinal tienen una edad entre 0,6 meses y 4,1 afio.

Mientras, que (Ferrantini et al., 2022), analizé el indice de masa corporal en la AME,
mencionando que dentro del estudio el peso de los nifios esta entre 3.90 y 83 kg y el IMC
entre 8,4 y 31,6. Tambien (Darras et al., 2022) detallo la distribucion del peso, estatura y el
estado de crecimeinto de nifios con AME, entre sus resultados encontraron el AME tipo |
con un peso normal, augnue algunos tenian bajo pesos o sobre peso, pero ninguno fue obeso
y el AME tipo Il y Il (63), en pacientes reflejo que mas de la mitad tenia bajo peso,
sobrepeso u obesididad. Esto significa que los pacientes con AME tienden a generar
problemas en su alimentacion debido a los distintos sintomas propios de la enfermedad, para

contrarestar esto es vital que reciben apoyo en la alimentacion.

En el estudio de (Yao et al.,2021) y (Vega et al., 2020), analizan la calidad de vida de los
nifios con atrofia muscular espinal, determinando que los nifios tiene un promedio alto del
dominio de la enfermedad, pero que los recursos son escasos, en el estudio de (Vega et al.,
2020), los nifios llevan una calidad de vida regular o buena en ciertos casos, pero en el
estudio de (Yao et al.,2021), encontré que la calidad de vida es mala en los nifios con AME
tipo I y I, sin embargo, en nifios mayores de 6 afios que utilizan soporte ventilatorio no

invasivo la calidad de vida es mas alta.

(Tan et al., 2019), detalla que los costos de la atencion y mortalidad entre los pacientes con

AME es alta, especialmente al incio infantil frente a pacientes que no padecen esta
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enfermedad, es decir, los costos son més altos que la poblacion en general. La intervencién

que se aplicaron fue la ventilacion invasiva y no invasiva.

Para poder tratar el AME, los autores (Sansone et al., 2015), (Giménez et al, 2021) detallan
recomendaciones para la afectacion respiratoria en pacientes con AME, como la
intervencion con aplilamiento de aire, protocolos de tos asistida y soporte ventilatorio no
invasivo, pero (Castellano et al., 2022) menciona que para el tratatamiento de los pacientes
con AME, deben considerar varios factores los cuales ayudan a determinar el tratamiento

terapéutico.

Entre los principales avances terapéuticos de la AME (Palomino & Castiglioni, 2017) detalla
que terapias como las celulas madres, moléculas neuroprotectoras y compuestos permiten

que se incremente la fuerza muscular, las cuales son apropias para los pacientes.

Como tratamiento los autores (Praud, 2020), (Prado et al., 2020), utilizan el soporte
ventilatorio no invasivo VNI ya que permite disminuir los indices de mortalidad y mejora la
calidad de vida en aquellos pacientes que poseen insuficiencia respiratoria cronica, ademas,
evita que los pacientes llegan a ser intubados. Mientras que (Agra et al., 2015) considera que
la actuacion de los pediatras de atencion primaria es poco lenta y no saben como manejar,
unos intervienen sin pedir consideracion de los padres, otros no intervienen y otros si
consideran su opinidén, aungue la unica intervencién que realizan es una asistencia clinica
como el adminsitrar el oxigeno y utilizan el soporte ventilatorio no invasivo como terapia
para los nifios con AME. Por su parte, (Giménez et al., 2021) menciona que los principales
cuidados respiratorios que se debe aplicar a los pacientes con atrofia muscular espinal debe

ser en referencia a intervenciones guiadas por etapas.

En un estudio elaborado por (Cancelinha et al., 2015) utilizaron la ventilacion a largo plazo
en nifios diez afios después, el inicio del soporte ventilatorio lo tuvieron desde los 3 afios
hasta los 13 afios, 12 nifios (39%) recibieron asistencia ventilacion por enfermedad
neuromuscular, 7 por enfermedad metabolica que corresponde al (23%), 6 con
hipoventilacién (19%). Mientras que en el estudio de (Costa et al.,2017), utilizaron soporte
de ventilacion mecanica en domicilio, aplicando distintas modalidas y tecnicas para los

pacientes con AME.

Por su parte, (LoMauro et al., 2016), analiz6 un patron de respiracion espontanea como
resultado funcional respiratorio en nifios con atrofia muscular espinal (AME), los cuales

detallaron que los pacientes con AME tipo Il tuvieron una ventilacion dentro del rango con
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un incremento en su frecuencia respiratoria. La utilizacion de la terapia con salbutamol no
genero efecto sobre los pacientes, pero la taquipnea genero un efecto en los pacientes con
tipo 1. Segun (Halanski et al., 2020) un tratamiento actual para los nifios con AME es el
manejo perioperatorio luego de un tratamiento quirdrgico, considerando la VNI con presion
positiva, para asi poder anticipar intubaciones complicadas.

Desde otra perspectiva, autores como (Agosto et al., 2021), (Longo et al., 2020), (Gidaro,
2019), (Cardona et al., 2022), (Urrutia et al.,2020) y (Ramos, 2017), consideran que un
tratamiento médico en nifios con AME es el uso de medicamento como el Nusinersen,
aplicable desde edad temprana, aunque este medicamento en ciertos casos mejora la calidad
de vida y el tiempo de supervivencia, en muchos nifios genera problemas clinicos como
insuficiencia respiratoria, disfuncion al tragar, regurgitacion y aspiracion. Pero, (Kakazu et
al., 2021), considero el Risdiplam como un tratatmiento para tratar el AME, ya que es un

modificador encargado de incrementar los niveles de proteina en el sistema nervioso.
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CAPITULO V. CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

5.1. Conclusiones

La presente revision bibliogréfica permitio determinar que mediante el analisis de distintos
estudios de articulos cientificos sobre el soporte ventilatorio no invasivo en nifio con Atrofia
Muscular Tipo 11, se trata de un tratamiento seguro, eficaz que ayuda a mejorar la calidad de
vida de los nifios, aln méas para aquellos que empiezan con el tratamiento desde la edad

temprana.

El avance cientifico y molecular sobre el defecto del gen, ha generado que se desarrollen
varios tratamientos que permiten subsanar la alteracion. El Soporte Ventilatorio no Invasivo
en los nifios, ayuda a evitar la intubacion endotraqueal en aquellos pacientes que tienen AME
o con enfermedades neuromusculares que poseen una insuficiencia respiratoria de forma

aguda.

El SVNI no solo es el unico tratamiento aplicable para pacientes con AME, durante la
investigacion, se encontro el uso y aplicacion de varios tratamientos como el Nursinen, el
Ridisplam, entre otros medicamentos que ayudaron a contrarrestar la sintomatologia en los
pacientes. Sin embargo, al tratarse de una enfermedad progresiva, consideramos que es
necesario que se apliquen estrategias para el tratamiento con el fin de dar una atencion
oportuna y adecuada.

5.2. Recomendaciones

Es necesario que se evalue el uso de otro tipo de tratamiento que se pueda implementar en
conjunto con el uso del soporte ventilatorio no invasivo, de modo que, los nifios con AME
tipo Il, tengan una mayor probabilidad de soportar el tratamiento y mejorar

considerablemente la disminuicon de sintomas y riesgos medicos.

Se recomienda que en la puesta en marcha del tratamiento, se proceda con la educacion tanto
al paciente como los familiares con el fin dar soporte a las familias en torno a la dependencia

del paciente y volver un poco mas facil la situacion.

El monitoreo para aquellos pacientes con VNMI es importante, ya que se debe controlar el
nivel de tolerancia de la terapia y asi prevenir complicaciones como las alteraciones o

lesiones orofaringeas.
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