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IHTRODUCCION 

En la prSctica médica se hace indispensable el reconoc~ 

miento cl1nico de la ubicaci6n del área lesionada en una pa

tolog1a asi como determinar en qué momento se requerir& de -

un apoyo diagnóstico de laboratorio y/o gabinete; asi mismo 

es importante la investigaci6n dirigida de los antecedentes 

que en primera instancia orientarán hacia un diagn6stico. 

Las enfermedades neuromusculares comprenden un grupo de 

alteraciones que afectan la función de las motoneuronas del 

asta anterior de la médula espinal, el nervio periférico, la 

unión neuromuscular y el mGsculo esquel~tico. 

Dentro del rubro de enfermedades de las motoneuronas 

del asta anterior de la médula espinal encontramos a la Atr2 

fía Muscular Espinal, misma que nos ocupa en el presente do

cumento acerca de la revisi6n de casos clinicos del Centro -

de Rehabilitaci6n Zapata para lograr integrar un diagn6stico 

especifico y as! mismo establecer un plan rehabilitatorio ill 

dividualizado a cada paciente, con base en lo reportado en -

la literatura universal. 
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I. MARCO TEORICO 

A. DEFINICION 

Las Atrofias Musculares Espinales (AME) se encuentran 
conceptualizadas como un grupo de enfermedades hereditarias 
donde existe degeneraci6n de las células del asta anterior 
de la médula espinal y ocasionalmente afecci6n de los nú-

cleos motores bulbares (9, 14, 37, SO). 
La debilidad originada por esta lesi6n suele afectar la 

musculatura proximal de las extremidades, de manera predomi
nante la de los miembros inferiores progreRando a la cintura 
escapular y posteriormente a la musculatura distal, variando 
la severidad de la evolución y el pron6stico. 

B. ANTECEDENTES HISTORICOS 

La enfermedad fue descrita por primera vez por Werdnig 

en 1891 (76) como una patolog!a hereditaria de la infancia. 

Hoffmann en 1893 (32) y nuevamente Werdnig en 1894 (77) re~ 

lizan reportes m&s espec!ficos describiendo el inicio de la 

debilidad muscular progresiva durante los segundos seis me

ses de vida con una evoluci6n fatal a los seis años de edad 

reconociendo tambi~n que la enfermedad pod!a iniciar al nac! 

miento con un pron5stico fatal en muy corto plazo. 

En 1956 Kugelberg y Welander (38) reportan la forma j~ 

venil de presentaci6n como una patolog!a hereditaria semeja~ 



te a la distrofia muscular en 12 pacientes, verificando el 

diagn6stico mediante electrorniograf1a y biopsia muscular. 

Debido a la heterogeneidad cl1nica y genética de las -

AME surgen cuestionamientos .y controversias en cuanto a la 

terminología y clasificaci6n de estos pacientes. Al revisar 

la literatura se encontr6 que ya en 1898 Haushlater (27) h~ 

ce el primer intento de categorizar a los pacientes de cada 

forma de presentaci6n; posteriormente en 1950 Brandt en 

oenmark (5); Walton en 1956 y Dubowitz en 1964, en Inglate

rra; Emery en Escocia en 1971 (14), y la World Federation -

of Neurology en el mismo año. Todos estos autores hacen re

ferencia en sus clasificaciones de los diferentes tipos de 

AME descritos,as1 como de diversas patolog1as semejantes a 

la misma haciendo énfasis en el diagn6stico diferencial. 

C. CLASIFICACION Y CUADRO CLINICO 

Bas&ndose en el an&lisis cl!nico y genético de 240 ca

sos de pacientes incluidos en el English Spinal Muscular 

Atrophy Study, surge en 1980 una clasificaci6n propuesta -

por'Pearn (54) encaminada a manejar el pron5stico y consejo 

genético espec!f icos para cada tipo de presentaci6n de la -

enfermedad. A continuaci6n se hace descripci6n de la mis

ma. 
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Como puede observarse, existe una gran variedad de foE 

mas de presentaci6n que han sido descritas en la literatura 

pero que en algunos casos no se han determinado el promedio 

de inicio de signos cl!nicos o el tipo de herencia predomi-

nantes, o inclusive los datos caracter!sticos de cada forma 

de presentaci6n, aunque es de mencionarse que principalmente 

es con base en tales datos -clinicos y gen~ticos-, que cont! 

nGan estudiándose cada uno de los tipos de AME. 

A la fecha se cuenta con la determinaci6n espec!fica y 

confirmada de la AME Infantil, AME Intermedia y AME Juvenil, 

encontrándose estas formas de presentaci6n en el Catálogo de 

la Herencia Humana de McKusick (47}. 

A continuaci6n se anotan las caracter!sticas cl!nicas -

estudiadas hasta la fecha de cada uno de loe tipos de AME: 

AME Infantil. Cuando el ~nicio es prenatal, para la ma

dre es notoria la falta o disminuci6n de movimientos fetales 

en los últimos meses del embarazo. Más de la mitad de los p~ 

cientes al nacimiento se observan sin movimientos activos y 

su llanto es como un maullido; la dificultad respiratoria es 

aparente por la afecci6n importante de los músculos respira

torios dependientes del bulbo siendo necesaria la intubaci6n 

casi inmediata. En otros casos se observa al niño con -

la t!pica actitud hipot6nica descrita, aunque también se ha 

reportado qur otros pueden parecer normales al principio y -

posteriormente iniciar con disminuci6n de la motilidad gen~ 



ral de predominio proximal, llanto débil, la succi6n Y deglu

ci6n se encuentran alteradas y esto llega a constrastar con 

una facies alerta; faltan los reflejos osteotendinosos, la 

sensibilidad es normal y la .respiraci6n es parad6jica. En un 

promedio menor al 10% pueden detectarse fasciculaciones en la 

lengua sin observarse en músculo esquelético de las extremid~ 

des o tronco (6, 9, 39, 46, 56-60). 

Diversos reportes (12,60) han descrito que si el inicio 

es mSs tardío, la sobrevida también se prolonga aunque el 

desceso es inevitable. 

La complicaci6n mSs común es neumonía con falla respir~ 

toria. 

Se menciona que menos del 10% llegan a presentar ~ux~ 

ción congénita de cadera o algún tipo de contractura. Así mi~ 

mo se han llegado a reportar casos de AME infantil asociados 

a presencia de fractura de huesos largos sin encontrarse da-

tos sugestivos de otra alteraci6n , como osteog~nesis Imper--

fecta (2). 

AME Intermedia. En estos casos, el niño es capaz de m~ 

ver los brazos y piernas y sostener la cabeza en posici6n 

prona, pudiendo en una tercera parte de los casos rodarse. -

Puede ser capaz de sentarse independientemente por breves p~ 

riadas de tiempo e incluso lograr la bipedestación moment&ne~ 

mente. Al segundo o tercer año de vida requieren de silla 

de ruedas. La debilidad de los músculos faciales s6lo se -

presenta en algunos casos. Por lo menos en la mitad de los 
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mismos hay fasciculaciones en la lengua, cursando rara vez -

con alteraciones en la degluci6n. La debilidad proximal de 

las extremidades es marcada y predomina en las inferiores. 

Es común observar temblor fino en las manos. El curso de 

la enfermedad puede permanecer est~tico después de la debil! 

dad muscular inicial alte~nándose con periodos de franca pr2 

gresión. Generalmente llegan a presentar xifoescoliosis y 

es frecuente encontrar contractura en cadera y rodillas (6, 

8, 12, 14, 19, 25, 29, 30, 48, SS, 57, 74). 

La insuficiencia respiratoria debida a la deformidad tQ 

rácica y la debilidad de los músculos respiratorios es la 

complicaci6n principal (6, 14, 46). 

AME Juvenil. El inicio es gradual y la evoluci6n es len 

ta aunque se llegan a presentar ocasionalmente exacerbaciones 

súbitas. La musculatura de la cintura p€lvica es la primera 

en afectarse provocando dificultad para la marcha al princi

pio, marcha de ánade y posteriormente el niño utiliza la m~ 

niobra de Gower presentando ya en esta etapa debilidad a ni

vel de la cintura escapular. Dado que el curso de la enfe~ 

medad es muy variable no hay un lapso especifico que haga 

presuponer la falta de bipedestaci6n o deambulaci6n. Se ha 

reportado que hasta 10 a 20 años posterior al inicio de la -

enfermedad pueden lograr la bipedestación con dificultad 11~ 

gando a requerir de silla de ruedas alrededor de los 30 años 

de edad (algunos autores describen que desde lo 20 años) 

(38, 78). En cuanto a alteraciones esqueléticas es común ob-



servar la hiperlordosis lumbar compensatoria, pero no en et~ 

pas tempranas. La xifoescoliosis y contractura de articula

ciones afectadas por la inmovilidad se presenta en etapas 

tard!as (21, 69). 

En la mitad de los casos hay fasciculaciones en alguna 

etapa de la enfermedad. Los reflejos osteotendinosos se en-

cuentran disminu!dos principalmente a niveles bicipital y p~ 

telar. 

Tanto en ese tipo de AME como en la forma infantil e in 

termedia no se ha encontrado d~ficit en el coeficiente inte

lectual, (6, 14, 46, 47}. 20% presentan pseudohipcrtrofia de 

gemelos, sin ser comGn la contractura de los mismos. 

AME Distal. se ha descrito que en estos pacientes la d~ 

bilidad muscular es de predominio distal en dos o rn~s extre-

midades, predominantemente en las inferiores, simétrica, sin 

alteraci6n de la sensibilidad, de nervios craneales ni pre -

sencia de fasciculaciones (13, 51). Meadows en 1969 (43} re

port6 tres casos de hermanos en la s6ptima d~cada de la vida 

quienes desde la infancia presentaron sólo debilidad muscular 

predominantemente en extremidades inferiores cursando con 

exacerbación de la debilidad alrededor de los 70 años de edad 

pero sin agregarse otros signos clínicos. 

Se ha descrito un tipo de presentaci6n de la enfermedad 

con afección de predominio distal s6lo en extremidades supe

riores (26, 31, 52, 63, ~7, 68, 70}. En estos casos no llega 

a haber afección de extremidades inferiores, la sensibilidad 
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se conserva al igual que en la anterior, los reflejos osteo

tendinosos s6lo Se disminuyen cuando la extremidad se afecta 

en su totalidad y por lo menos un 30% tiene afecci6n limita

da a una extremidad. 

AME del adolescente con hipertrofia de gemelos. Se pr~ 

senta debilidad proximal aunque hay casos descritos con fue~ 

za muscular normal e hipertrofia de gemelos, reflejos aste~ 

tendinosos disminuidos y atrofia de extremidades inferiores 

(79, 80). Se ha descrito que cursan con debilidad proximal 

de muy lenta progresi6n, encontr~ndose algunos casos s6lo 

con la hipertrofia de gemelos y ocasionalmente fasciculacio

nes, en quienes se ha comprobado enfermedad de neuronas mot2 

ras del asta anterior (4, 8, 10, 41, 61). 

AME escapuloperoneal. como lo describe su terminologia, 

la afecci6n es de predominio en cintura escapular y mGsculos 

peroneos. Puede haber debilidad en mfisculos faciales y no 

hay alteraci6n sensorial. su evoluci6n es variada abarcando 

desde progresi6n lenta hasta ser ocasionalmente r&pidarnente 

progresiva (15, 64, 71). 

Otra forma de presentación de AME es la .denominada Fac.!_o 

escapulohumeral, que aunque no se incluye en la clasific~ 

ci6n de Pearn (54), se ha descrito como alteraci6n de motone~ 

ranas del asta anterior semejante a la distrofia muscular del 

mismo nombre, pero en cuyos pacientes se ha demostrado una 

lesi6n neurog~nica. Cl!nicamente hay debilidad en los músc~ 

los de la expresi6n facial y cintura escapular con atrofia 



muscular de la misma distribuci6n, y presencia de fascicul~ 

cienes (20, 34). 

AME del adulto. Existe debilidad proximal de las extre

midades de muy lenta progre~~6n, ocasionalmente hay afecci6n 

de los núcleos motores bulbares elevaci6n moderada de CPK 

con un pron6stico bueno. Su presentaci6n clínica no difiere 

con mucho de la del adolescente {35,40, 62, 72). 

En los casos de herencia ligada al cromosona X se ha -

visto que cursan con fasciculaciones faciales unilaterales, 

disartria, disfagia y marcha limitada cuando se presenta en 

el adulto joven, temblor fino de manos, sin datos de afec-

ci6n piramidal pero se acompaña de alteraciones end6crinas -

como atrofia testicular, ginecomastia y presencia de hipobe

talipoproteinemia (1, 28, 66, 75). 

Aunque pertenecientes a un mismo grupo de enfermedades 

por el tipo de lesi6n existente, es notable la diversidad de 

manifestaciones que pueden confundir al cl1nico y por lo tan 

to orientar hacia un diagn6stico equivocado. Es necesario -

entonces el tener en mente las posibilidades existentes pa

ra poder ofrecer al paciente una mejor atenci6n. 

D. DIAGNOSTICO 

Los puntos que ayudan a la determinaci6n del diagn6sti-

co son: 



a) Historia de antecedentes heredofamiliares (&rbol ge

neal5gico o pedigree), que nos orienta de manera di

recta acerca de la forma como se hereda el caso en 

estudio. 

b) Edad y forma de inicio de signos cl!nicoe. 

c) Patr5n de afecci6n muscular (proximal o distal). 

d) Patr6n de actividad el~ctrica neuromuscular. 

Aunado definitivamente a los datos cl!nicoe,el estudio 

electromiogr&f ico apoya el diagn5stico de una manera impor

tante para confirmar la presencia de leei6n degenerativa de 

motoneuronas del asta anterior. 

Es comGn encontrar valores normales de las velocidades 

de conducci6n motoras y sensitivas, aunque puede haber una 

leve disminuci5n de la velocidad de neuroconducci5n motora. 

Al estudio de aguja, durante el reposo pueden encontrarse 

descargas espont&neas del tipo fibrilaciones, ondas positivas 

y/o fasciculaciones. A la actividad, el patr6n de recluta -

miento se encuentra disminuido; los potenciales de unidad m2 

tora se encuentran aumentados en duración un 30%. Aunque la 

disminuci6n en la amplitud de los potenciales de unidad mot2 

ra conforma junto con lo anteriormente mencionado una afe.Q. 

ci6n neurop&tica, en estos pacientes la amplitud de los po 

tenciales llega a ser hasta 5 veces mayor a la normal con 

presencia de potenciales polif~sicos, (33, 36, 65). 
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Algunos autores han reportado en sus casos de estudio 

que en etapas iniciales (principalmente en la AME intermedia) 

la duraci6n de los potenciales se encuentra disminu!da y la 

arnplit~d y frecuencia aumentados, pero que posteriormente 

predomina la disminuci6n del patr6n de reclutamiento Y la 

presencia de potenciales polif&sicos y gigantes, as! como 

las fasciculaciones (63) . 

En la forma escapuloperoneal se ha encontrado dismin~ 

ci6n en la amplitud de los potencialea, con corta duraci6n, 

fibrilaciones y ondas positivas, sin alteraci6n de las vel2 

cidades de conducci6n sensitivas ni motoras. (36). 

En cuanto a estudios de laboratorio, los niveles de en 

zimas musculares con generalmente normales con excepci6n de 

la CPK. Esta enzima puede estar levemente elevada en las 

formas infantiles habi~ndose encontrado que en la juvenil 

m!s del 50\ de los pacientes tienen por lo menos tres veces 

más el nivel normal, cifra que no es como la encontrada en 

la Distrofia muscular, pero han llegado a reportarse eleva

ciones de hasta cincuenta veces el valor normal. (11, 69). 

Por lo anteriormente mencionado, no es determinante el estu-

dio enzimático para el diagn6sti~o, as! como la biopsia mu~ 

cular, que resulta innecesaria al tener la corroboraci6n 

electrodiagn6stica. 
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C. DIAGNOSTICO DIFERENCIAL 

Cl1nicamente, y b~sandose en los antecedentes del pade

cimiento podrS diferenciarse ~sta de otras patolog!as, apo

y&ndose en su caso en estudios complementarios. 

Esencialmente en la forma infantil se incluyen las ca~ 

sas de niño hipot6nico, incluyendo amioton!a congénita, at~ 

tesis, s!ndromes cerebelares cong~nitos y algunas diplegias 

que presentan marcada hipoton!a. 

Las enfermedades de neurona motora incluyen la poliomi~ 

litis y disgcnesias cong~nitae. Las afecciones como neurop~ 

t!a periférica y S!ndrome de Guillain-Barré pueden excluirse 

con los estudios de conducción nerviosa as! corno las altera

ciones propias de la uni6n neuromuscular y mnsculo propiamen 

te dicho, principalmente síndromes miasténicos y distrofias 

musculares. (14, 54, 59). 

F. CONSEJO GENETICO 

El curso progresivo y el curso fatal de la mayoría de 

las formas de presentaci6n de AME hace necesaria la interve~ 

ci6n interdisciplinaria para el manejo del paciente. Entre 

ésta, el especialista en Genética juega un papel importante 

ya que ante el nacimiento de un bebé afectado que se esper~ 

ba sano, surge la duda del riesgo de repeticiOn en futuros 

embarazos. 
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Debe tenerse en cuenta que los padres, la mayoria de 

las veces, cursan por una etapa de ansiedad y tensi6n asoci~ 

da a sentimientos de culpa que van a afectar la dinAmica f~ 

miliar si no se tiene la orientaci6n adecuada, tomando en 

cuenta que aGn con el apoyo en la etapa de duelo, no es ra

ra la separaci6n de la pareja. 

Encontr&ndose bien determinada el tipo de herencia en 

la AME infantil, AME intermedia y AME juvenil, puede otorga~ 

se el consejo gen~tico con base ~n el tipo de herencia auto

s6mica recesiva. 

El riesgo de repetici6n en una pareja no consangu!nea 

con un hijo afectado es de 1 en 4. Para un hermano de un pa

ciente afectado hay riesgo de repetici6n de 1 a 400 si en la 

familia del c6nyuge no se conocen datos positivos. Lo ante

rior se ha estimado principalmente para las AME infantiles, 

ya que para el tipo juvenil se ha reportado un riesgo de r~ 

petici6n de 1 en 12 aproximadamente (30). Cuando existe CO,!l 

sanguinidad el riesgo de prescntaci6n aumenta en 5% aproxim~ 

damente (59, 60). 

Se ha calculado que existe una frecuencia de portadores 

del 1 en 80 para AME infantil en la poblaci6n inglesa y en 

la americana, (58); con una incidencia de cerca del en 

15 000 a 1 en 20 000 nacidos vivos (59). 

Pueden llegar a presentarse diferentes tipos clinicos 

de AME en un mismo pedigreé, por lo cual se ha sugerido que 

puedan existir múltiples alelos para un mismo locus para AME 
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(3, 81). Estudios racientes mencionan que el locus para AME 

se ha encontrado en el cromosoma 5, lo cual en un momento -

dado puede hacer posible el diagn6stico prenatal (49,44, 22) 

continuando lo anterior aún.en estudio, d&ndose por el me-

mento principalmente atenci6n a la gen~tica de las AME infan 

tiles. 

G. TRATAMIENTO 

No existe a la fecha terapia medicamentosa, aunque se 

han intentado manejos a base de medidas dietéticas y aporte 

vitarninico, sin que se haya comprobado su total efectividad. 

El tipo de progresi6n y el pron6stico de estos pacien-

tes va a ser determinante para establecer su plan de manejo. 

En la AME Infantil, dado su pobre pron6stico, se ha pr2 

puesto la instrucci6n adecuada a los padres principalmente -

acerca de la alimentaci6n y manejo postura!. Los puntos que 

deben observarse son: 

a) Vigilar y evitar la distenci6n intestinal o estoma-

cal aguda, lo cual puede aumentar el esfuerzo respiratorio -

por compresi6n directa al diafragma. 

b) Evitar la constipaci6n intestinal, lo cual es fre--

cuente en estos pacientes, mediante masaje abdominal y, en -

su caso aplicaci6n de laxantes o supositorios. 

e) Manejo de secreciones por medio de succi6n de las 

mismas y drenaje postural. 
14 



d) Se sugiere colocar juguetes : cercanos al niño que le 

permita su manipulaci6n. 

e) Cambios de posici6n frecuente y alineaci6n postura!. 

Estos niños frecuentemente no toleran la posici6n prona o -

decúbitos laterales por tiempo prolongado. 

Los pacientes afectados por la AME Intermedia pueden 

ser ambulatorios o no, lo cual determinar! el tipo de manejo. 

Para los no ambulatorios se hace hincapié en la alineaci6n -

postura! enfocada a la prevenci6n de deformidades musculoes

quelAticas y los ejercicios respiratorios. Se recomienda el 

uso de 6rtesis como pueden ser las f~rulas nocturnas para to 

billas y la adaptaci6n de aditamentos que mejoren la alinea

ci6n del tronco en posici6n sedente e incluso los que por 

cortos periodos asistan la bipedestaci6n. Se recomienda as! 

mismo el uso de aditamentos para su autocuidado, que campe~ 

sen la debilidad de las extremidades superiores. cuando 

coexiste luxaci6n de cadera debe valorarse la intervenci6n 

quirúrgica correctora de la misma si tal alteraci6n conlleva 

aumento de la deformidad en columna, pero en primer lugar d~ 

berli intentarse el manejo conservador en el que actualmente 

se incluye el uso de corsé, suspensi6n torácica o faja.Es de 

mencionar que la tolerancia del paciente y la utilidad real 

de las 6rtesis para escoliosis en estos pacientes aQn es te

ma de discusi6n. La estabilizaci6n espinal mediante diferen

tes t~cnicas requiere de la valoraci6n conjunta con el Orto-
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pedista especializado en este tipo de afeccHln, (17, 45). 

Los pacientes ambulatorios, como se mencion6 con anterioridad 

pueden en primera instancia desarrollar hiperlordosis lumbar 

antes que escoliosis, por lo cual se ha sugerido la utilizA 

ci6n de 6rtesis cadera-rodilla-tobillo-pié que compensen la 

debilidad de las extremidades inferiores; aunque también ha 

sido motivo de discusi6n la elaboraci6n de una 6rtesis que 

retrase la formaci6n de escoliosis y que a la vez no limite 

la movilidad de manera importante. 

Debe realizarse un monitoreo pulmonar y cardiol6gico 

peri6dico para detectar alteraciones a estos niveles. 

Es importante la motivaci6n hacia actividades recreat! 

vas como deportes en silla de ruedas en tanto esto sea posi 

ble. En diversos estudios se ha reportado que estos paciell 

tes llegan a tener por lo menos un grado de escolaridad de 

secundaria y que algunos otros han logrado una carrera prof!!_ 

sional, (16, 17, 24, 53). 

En la AME juvenil por la lenta progresi6n de la enferm~ 

dad el manejo estar& enfocado a mantener la fuerza muscular 

de los segmentos menos afectados que conllevar4 también la 

conservaci6n del per!odo ambulatorio en mejores condiciones 

de independencia del paciente, acudiendo al manejo ortésico 

en su caso. Las actividades recreativas son en estos casos 

un punto importante ya que la sobrevida de los mismo es de 

gran ayuda. El realizar un programa terapéutico de activida

des f!sicas y ocupacionales a manera de entretenimientos o 
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juegos sin que provoquen la fatiga serS de gran ayuda en el 

aspecto psicol6gico. (16, 18, 42, 46). 

Para el resto de las formas de AME se ha sugerido un m~ 

nejo s~mejante al de la forma juvenil, con sus variantes c2 

mo la de tipo distal, pero definitivamente el mejor pron6st! 

co de estas otras variantes tambi~n mejora los resultados del 

manejo. 
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rr. MATERIAL ~ METODO 

Se revisaron los expedientes del archivo cl!nico, de n2 

viembre de 1978 a marzo de 1991, de pacientes con .alteraci.Q. 

nea neuromusculares elaborando para cada caso detectado con 

diagn6stico de Atrofia Muscular Espinal una hoja de captaci6n 

de datos que incluy6: historia de antecedentes heredofamili~ 

res y prenatales, aai como desarrollo psicomotor enfocado 

principalmente al aspecto de motor grueso1 edad y forma de 

inicio de signos cl!nicos y patr6n de afecci6n muscular1· e~ 

ploraci6n f!sica y resultado de reporte electromiogr!fico en 

su caso. 

Para la realizaci6n del presente estudio se cont6 con 

las áreas de consulta externa y electromiograf!a del centro 

de Rehabilitaci6n Zapata. 

Se incluyeron en el estudio los casos bajo los siquie~ 

tes criterios. 

l. Casos detectados con diagn5stico de Atrofia Muscular 

Espinal. 

2. Pacientes activos que aceptarán participar en el es

tudio, previa sensibilizaci6n acerca del mismo. 

3. Caso no activos en los que se hubieran cubierto las 

variables a estudiar; historia de antecedentes her~ 

dofamiliares, edad y forma de inicio de signos cl1n,! 

ces, patr6n de afecci6n muscular y patr6n de activ,! 
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dad eléctrica muscular; estos casos por la posibilidad de d~ 

tectar casos de pacientes fallecidos o actualmente sin mane

jo por parte del Centro de Rehabilitación pero en quienes se 

hubiera conclu!do su estudio.~ 

Se tuvieron como criterios de eliminación: 

a) Casos activos en quienes no pudieran cubrirse las v~ 

riables de estudio. Los pacientes externos o alumnos 

de las escuelas anexas al Centro de Rehabilitación -

que por falta de datos o situaciones personales esp~ 

ciales no fueron susceptibles de completar su estu--

dio. 

b) Casos no activos en quienes no se hubiera sustentado 

el diagnóstico de AME, por deserción, fallecimiento 

u otra situación incluyendo el haberse descartado el 

diagn6stico inicial de AME. 

Se realizaron entrevistas con los padres de familia y -

maestros (en caso de pacientes escolares) y valoraciones el! 

nicas y electromiogrSficas,en determinados casos, y se pro-

gramaron y realizaron valoraciones por el Médico Genetista -

del Centro de Rehabilitaci6n. 

III. RESULTADOS 

Entre noviembre de 1978 y marzo de 1991 se captaron 16 

expedientes de casos clínicos con diagnóstico de Atrofia Mu~ 
19 



cular Espinal, de los cuales uno se eliminó por no haberse 

conclu!do su estudio por inasistencia del paciente, encon---

tr§ndose sólo tres casos clasificados en el tipo de AME: 

dos tipo intermedia y uno tipo Kugelberg-Welander. 

Se detectaron un total de 11 pacientes activos de la 

consulta externa: 2 alumnos del jardin de niños, 2 de la es-

cuela primaria, 4 de la escuela secundaria, y 3 egresados de 

la aecundaria1 todos de las escuelas anexas al Centro de Re-

habili taci6n. 

Hubo 4 pacientes no activos,de los cuales 2 fueron.de-

serciones y 2 bajas por fallecimiento. 

De los pacientes activos, fue necesaria la realizaci6n 

de electromiografia en 5 casos por no contarse con el repor

te o por encontrarse ~ate incompleto, concluyéndose en todos 

los casos en lesión degenerativa de motoneuronas del asta an 

terior. 

Al realizar la especificación di~gn6stica de los 15 ca

sos revisados se obtuvo lo siguiente: 

AME INFANTIL c~u.fl381f' 
AME INTERMEDIA f! CGIOI 

'10TALI fS ooto1 

Se trazaron 14 &rboles genealógicos {uno de los 15 ca-

sos revisados fue hijo adoptivo ignor&ndose sus antecedentes) 

encontr&ndose en el 100% de los mismos tipo de herencia auto 

sómica recesiva. Sólo hubo 2 casos con antecedentes de un 
20 



hermano afectado; uno por AME infantil (fallecido) Y uno por 

AME intermedia (paciente tambi6n incluído en el estUdio). 

En 8 casos, correspondiendo al 61.5% de los pacientes 

estudiados, se detectaron·antecedentes de familiares (herm~ 

nos, o tíos de primer grado} fallecidos por diversas causas 

al nacer o en los primeros seis meses de vida: Neumonía, A~ 

fixia o causa no determinada pero con antecedente de ser ni-

ños hipot6nicos. 

Todos los embarazos fueron de término con un promedio 

de inicio de movimientos fetales para el tipo infantil: uno 

al séptimo mes y para AME intermedia: seis al cuarto mes y 

dos al sexto mes de gestaci6n. El resto se ignora. En todo~ 

los casos se encontr6 referido un curso de embarazo normal, 

en cuanto a otras manifestaciones. Se mencion6 en los casos 

en que se obtuvo el dato de inicio de movimientos fetales, 

que éstos estuvieron disminuídos en intensidad y frecuencia 

sin llegar a desaparacer por completo, en la totalidad de 

los casos. 

La edad de inicio para AME infantil fue a los G meses 

en el 100%. Para AME intermedia, como se reporta en la clas,!. 

ficaci6n de Pearn, el inicio fue entre los 3 meses y 3 años 

de edad, en el 100% de loa casos, con la siguientes distrib~ 

ci6n: antes del año de edad 61.5%, de 1 a 2 años de edad 

30.7% y de 2 a 3 años 7.6%. 

La forma de inicio de signos clínicos ae detect6 como 

se anota a continuaci6n: para AME infantil en el 100% de los 
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casos, hipotonía generalizada con debilidad proximal de las 

4 extremidades, reflejos osteotendinosos disminu!dos, sens! 

bilidad sin alteraci6n ni presencia de fasciculaciones. En 

uno de los casos se detect6 posteriormente luxaci6n de cade

ra derecha. Para AME intermedia el 100% curs6 con hipotonía 

y debilidad proximal, en las cuatro extremidades 53.8% y de 

predominio en extremidades inferiores 46.1%, reflejos oste2 

tendinosos disminuidos en 84.6% y ausentes en 15.3%, sensib! 

lidad sin alteraci6n en todos los casos, fasciculaciones en 

38.4%, sin afecci6n de rnGsculos faciales en todos los casos. 

Ante ln evaluaci6n cl1nica se encontr6: hipoton1a y de

bilidad proximal. de las cuatro extremidades en el 100\ de los 

casos; de predominio en extremidades inferiores en 61.3\ del 

total detectándose mediante exámen manual muscular calific~ 

ci6n de 1 a 2 a nivel de cadera en el 38.4%, del total de P!! 

cientes aün con calificaciones hast~ de 4 para músculos de 

rodilla y tobillo. El 53.8% de los casos se encontraron con 

calificaci6n de O para músculos de cadera, y de 1 a 3 para 

rodilla y hasta de 4 para tobillo. S6lo 1 caso, el 7.6%, 

presento califiaci6n de O a l en rodilla, con músculos de tQ 

billa de l a J. 

A nivel de extremidades superiores se observ6 mayor fu!l 

cionalidad. Se calific6 de l a 3 a mGsculos de hombro en el 

76.9%, de los casos, con calificaci6n de a 4 para los de 

codos, muñecas y mano: y el 23%, del total con músculos en O 

para el hombro, conservando los de codo en 1 a 3 al igual 
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que los de muñeca y mano. 

Los reflejos osteotendinosos se encontraron diSminutdos 

a nivel bicipital y estiloradial, con ausencia de loe mismos 

a nivel patelar en 69.2% 1 de los casos, sin encontrarse en 

el resto de los casos ningGn nivel. 

No se encontró alteraci6n de la sensibilidad en ningGn 

caso. Se detectaron fasciculaciones en el 76.9%, en lengua, 

con temblor fino en manos en 61.5% en los mismos casos, es 

decir dos de ellos no se acompañaban de dicha manifestaci6n. 

En mayor o menor grado, el 100% de los casos present6 

contractura a nivel de codos, con afecci6n de mGsculos flex2 

res, flexores de cadera, rodillas y tobillos. 

Se encontr6 escoliosis estructurada en el 76.9% de los 

casos y no estructurada en el 23.0%. 

NingGn paciente fue ambulatorio, utilizando en su tot3!, 

lidad silla de ruedas para su traslado de manera dependiente. 
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IV. DISCUSION 

En la literatura universal se han descrito las man!. 

festaciones clinicas de cada forma de Atrofia Muscular Esp! 

nal, habiéndose reconocido a la fecha los datos clinicos m&s 

comunes a ellas, sin embargo no deja de existir diversidad en 

cuanto a la severidad de la evolución, lo cual aún dentro de 

los lapsos promedio de sobrevida puede llegar a confundir al 

m~dico, 

En el presente estudio, las formas de AME Infantil fue

ron las m!s frecuentes. En la literatura se ha reportado que 

éstas ocupan el 74% de todas las formas de presentaci6n {58), 

no se ha determinado la frecuencia de cada una por separado. 

Ante la elaboración de los &rboles geneal6gicos se com

probó el tipo de herencia autosómica recesiva descrita en 

los reportes revisados, aunque en un caso no pudo confirma~ 

se tal, por desconocimiento de los datos. 

Es de mencionar que aunque al investigar los anteceden 

tes heredofamiliares, no se detectaron antecedentes positi 

vos, excepto en dos casos, en la mayoria hubo antecedentes 

de fallecimientos, que por la edad y tipo de afecci6n bien 

pudieran haber sido casos de AME. 

Cuando el inicio de esta alteraci6n es en la etapa pre

natal, se ha reportado la importancia de los movimientos fe

tales más no deja de ser necesaria su indagaci6n cuando se 

sospecha de la patologia estudiada. En nuestros casos pudo 

24 



recabarse el dato en 9 casos, y en todos se reconoció la di~ 

minuci6n de los mismos en intensidad y frecuencia. 

Los casos detectados como AME Infantil pudieron con 

frontarse y correlacionarse con lo publicado acerca de que 

siendo m~s tardia la aparici6n de datos clínicos, la sobrev! 

da también se prolonga (12, 60), y aunque se han llegado a 

reportar casos de fallecimientos hasta los 4 años de edad en 

este tipo de AME, en nuestro estudio la muerte ocurri6 a los 

5 y 6 años de edad, encontr!ndose también que la severidad 

de las manifestaciones no fue muy marcada al inicio. 

Para la AME intermedia, las edades de inicio fluctu~ 

ron en el rango de edad reportado en la literatura (54). Se 

refiere que por lo menos la mitad de los casos cursan desde 

su inicio con fasciculaciones en lengua; en nuestros pacien 

tes éstas se presentaron en el 38.4\ y el predominio de afe~ 

ci6n a las extremidades inferiores fue también menor al 50%, 

aunque posteriormente, ante la evaluaci6n clinica sí se ªE 

contr6 correlaci6n con este dato. El resto de los datos in! 

ciales estuvieron de acuerdo a lo publicado en la literatura 

revisada, asi como los hallazgos en la exploraci6n física, 

encontrándose mínima progresión de las manifestaciones desde 

hace uno a dos años a la fecha en la mayor parte de los casos. 

La totalidad de los pacientes han desarrollado esc2 

liosis como es común encontrar en este tipo de AME, siendo 

estructurada en la mayoria de los casos. 

Se ha publicado que en promedio al tercer año de vida 
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requieren de silla de ruedas. El paciente m!s pequeño de este 

estudio cuenta con 4 años de edad actualmente y la totalidad 

de los pacientes requieren a la fecha de silla de ruedas pa

ra su traslado en forma dependiente. 

Dentro de la evoluci6n es de esperarse la complic~ 

ci6n respiratoria por la deformidad de la caja tor&cica, lo 

cual pudo detectarse en dos pacientes, los cuales en los G.!, 

timos dos meses de su estudio requirieron de por lo menos 

una valoraci6n en servicios de Neumolog!a e Inhaloterapia de 

diferentes hospitales. 
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V. CONCLUSIONES 

l. Resulta obligada la realizaci6n del diagn6stico de cada 

paciente estudiado, trat!ndose principalmente de patol2 

g!as cuyo futuro no es alentador, y en quienes el tipo 

de afecci6n puede llegar a presentarse nuevamente dentro 

de la familia. 

2. La complernentaci6n del estudio por medio de elementos 02 

mo la electromiograf!a, a la fecha es de gran apoyo, as! 

corno otros para la realizaci6n del diagn6stico difereQ 

cial, evitando la toma de los mismos en caso innecesario. 

J. Es importante la especificaci6n diagn6stica de cada tipo 

de AME: lo anterior basado en varias apreciaciones como 

son: 

a) Poder ofrecer un manejo m~s individualizado a cada p~ 

ciente, aprovechando mejor su tiempo de terapias. Con 

mayor raz6n tomando en cuenta que nuestros pacientes 

del Centro de Rehabilitaci6n representan un poblaci6n 

cautiva que debe optimizar su tiempo de atenci6n. 

b) Ofrecer la atenci6n interdisciplinaria m4s completa 

posible tomando en cuenta su pron6stico. 

4. En casos de pacientes con alteraciones como la patologta 

estudiada, es conveniente la revisi6n peri6dica de nuevas 

modalidades terap~uticas que éticamente pueda el médico 

proporcionar a sus pacientes para mejorar su calidad de 

Vida. 
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TABLA f. Fnc:u1ncfo di l/pa1 di AME det1c:tada1'"11 C.R.Z. 

TIPO FEMENINO MASCULINO TOTAL 

AME INFANTIL o 2 2 

AME INTERMEOlA 9 4 13 

TOTAL 9 8 " 
TABLA 2. Monlf11toclont1 c:/fnlca¡ fnlclolH 

AME AME 
DATOS 

l'.NFANT.U. INTERMEDIA. 

HIPOTONlA 2 13 

DESILIDAO MUSClA.AR PROXIMAL 

- tMamlnla en •xtrani lnf. o • -cuatro .. tr1mlda•• 2 7 

RE~~~t..~=TEOTEHDINOSOS • " -auNnt .. o 2 

ALT. OE LA S!NSISIUOAD o o 

ALT. EN MUSCUL.OS FACl'ALES o o 

FASCiaJLACIOHES _, __ 
o • 

-extr1mfdad11 o o 

TEMBLOR FJ:NO EN MANOS o o 
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TABLA 3. Monlf11toclon.11 cllnlco1 octuolH 

DATOS 
AME 

INTERMEDIA 

ta'POTONIA B 

OESILIDAO MUSCULAR PROXIMAL. 
·pt•domlnlo en utrtm. hrfttlorH 8 
-cuatro 11rrtrnldadu • 

REFLEJOS OSTEOTEHOINOSOS -·-""· • •OUNnfH . ,.._____ 
ALT. EN LA SENSIBIL.IOAO o 

ALT, EN MUSCULOS FACIALES o 

FASCICULACIONES 
./1nguo 10 

·•xfremldodu o 
TEMBLOR FINO EN MANOS 8 

CONTRActURAS(a uno o vorki1 nlve/uJ .. 
ESCOUOSIS 

•Hfruclurodo 10 
-no utructurodo • 
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