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Tamizaje neonatal: prueba clave para el diagnéstico de Atrofia Muscular Espinal
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['INo Definida

Tamizaje neonatal: prueba clave para el
diagnostico de Atrofia Muscular Espinal

Esta enfermedad afecta el movimiento de las extremidades, la respiracion y la deglucion. De ahi la
importancia de realizar pruebas diagndsticas ante los primeros indicios de la patologia.

no de cada seis mil nifos en

Chile podria verse afecta-

do por Atrofia Muscular Es-

pinal (AME), patologia que
—segun sefialé Maria de los Angeles
Beytia, neurdloga pediatrica de la
Clinica UC Christus y especialistaen
enfermedades neuromusculares pe-
diatricas—es de caracter genéticoy
quienes la padecen carecen del gen
SMNT, proteina asociada a las neu-
ronas de la médula espinal que son
responsables del movimiento de las
extremidades, la respiraciony la de-
glucion.

Segun explica la especialista,
existen diversos tipos de Atrofia
Muscular Espinal (AME). “Eltipo 1 es
elmés severoy se descubre en gua-
guas muy pequefias que, general-
mente, tienen menos de seis me-
ses”, explica Maria de los Angeles
Beytia. Se trata de nifios que nunca
llegan a sentarse, muchas veces no
sostienen la cabeza y cada vez se
van moviendo menos. Ademas, pue-
den presentar neumonias graves o
dificultades para respirar y también
tragar.

Quienes padecen AME tipo 2, en
tanto, logran sentarse, pero pueden
dejar de hacerlo e ir perdiendo otras
funciones mientras que los pacien-
tes con AME tipo 3 —cuyo diagnosti-
co puede hacerse en pequefios o
adultos— logran caminar, aunque
cada vez con mayor dificultad.

¢,Como detectar la patologia?
“Puede haber algunos sintomas suti-
les, por ejemplo, guaguitas que pre-
sentan debilidad muscular o hipoto-
nia. Entonces, lo importante es con-
sultar, porque a veces esos sintomas
pueden desaparecer por un tiempo,
lo que puede dificultar el diagnosti-
co”, sefiala la neurdloga.

MONTANA RUSA

Para Paulina Gonzalez, presidenta
de la Corporacién Familias Atrofia
Muscular Espinal Chile (FAME), y ma-
dre de una nifia de 12 afios que vive
con AME tipo 1, el proceso desde el
diagndstico de la enfermedad hasta
ahora ha estado lleno de cambios.

Paulina Gonzalez, presidenta de la Corporacion Familias Atrofia Muscular Espinal Chile (FAME), y Maria de los Angeles Beytia, neuréloga
pediatrica de la Clinica UC Christus, conversaron sobre prevencion y tratamientos asociados a la patologia.

“Ha sido como una montafa rusa.
Cuando mi hija fue diagnosticada, en
Chile no se conocia mucho esta enfer-
medad. Entonces, todo era muy lento.
Muchos pacientes ni siquiera alcan-
zaban a obtener un diagndstico y fa-
llecian en la espera. Gracias a Dios,
no fue nuestro caso. Isidora siempre
estuvo en muy buenas manos. Su ca-
mino es de lucha diaria”, sostiene.

Actualmente, Isidora esté hospitali-
zada en casa. Debido a su condicion
es electrodependiente y necesita una
enfermera durante las 24 horas del dia.
“Toda la vida familiar cambia, porque
gira en torno al niflo que esta hospitali-
zado en tu casa. Tu casa es mas bien
una clinica’y uno como mama yano es
sololamama, es un poco la enfermera,
un poco la doctora y el entorno familiar
también aprende a hacer lo mismo”,
comenta la presidenta de FAME.

Esta corporacién brinda acompa-
flamiento y contencién a familias y pa-
cientes con atrofia muscular espinal en

Chile, realizando campafias, semina-
rios, encuentros y apoyo legal y médico

EL VALOR DEL TAMIZAJE

Los especialistas coinciden en que
mientras antes se diagnostique la AME
y se comience el tratamiento, mejor se-
ré el prondstico. De hecho, la neuréloga
pediatrica de UC Christus recordé que,
a pesar de su condicion, hay pacientes
que pueden llevar una vida normal.

“Si el tratamiento comienza tempra-
no y ojalé antes de que se presenten
sintomas, el nifio puede —tal vez— te-
ner una vida normal o presentar mucho
menos discapacidad de la que puede
tener cuando existe un diagnéstico tar-
dio. Por eso, es sUper importante hacer
un tamizaje neonatal en la primera se-
mana, para en la primera o segunda ini-
ciar laterapia. Eso es lo que mas puede
cambiar el curso de esta enfermedad”,
sefiala Marfa de los Angeles Beytia.

El procedimiento es sencillo: con-
siste en tomar desde el talén del nifio

una muestra de sangre para buscar in-
dicios querevelenla presencia de esta
patologia, para luego reconfirmar con
una segunda muestra. “Un diagnosti-
co temprano cambia la vida, porque
permite iniciar a tiempo una terapia de
rehabilitacion para mantener al nifio en
las mejores condiciones, mientras se
espera un tratamiento farmacolégico.
Claramente, el tamizaje es tremenda-
mente importante”, comenta la presi-
denta de FAME.

En este contexto, el panorama me-
jorarfa aln mas con un screening neo-
natal, segun la neuréloga pediatrica de
Clinica UC Christus. “Los tres farmacos
que estan disponibles muestran que si
el tratamiento se hace antes de que
partan los sintomas, muchos nifios
pueden caminar o pararse”, afade Ma-
ria de los Angeles Beytia. Actualmente,
en el mundo existen tres tratamientos
disponibles, los cuales estan aproba-
dos en Chile por el Instituto de Salud
Publica (ISP).
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