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INTRODUCCION

En la prfctica m8dica se hace indispensable el reconoci
miento clinico de la ubica;%&n del 8rea lesionada en una pa-
tologia asi como determinar én qué momento se reguerirf de ~
un apoyo diagnéstico de laboratorio y/o gabinete; asi mismo
es importante la investigacién dirigida de los antecedentes
que en primera instancia orientarin hacia un diagn&stico.

Las enfermedades neuromusculares comprenden un grupc de
alteraciones que afectan la funcidn de las motoneuronas del
asta anterioxr de la mé&dula espinal, el nervio periférice, la
unidn neuromuscular y el mfisculo esquelé&tico.

Dentro del rubro de enfermedades de las motoneuronas =
del asta anterior de la médula espinal encontramos a la Atro
f£fia Muscular Espinal, misma que nos ocupa en el presente do-
cumento acerca de la revisifn de casos clinicos del Centro =
de Rehabilitacidn Zapata para lograr integrar un diagnéstico
especifico y asi mismo establecer un plan rehabilitatorio in
dividualizado a cada paciente, con base en lo reportado en =

la literatura universal.



I. MARCO TEORICO

A. DEFINICION

Las Atrofias Musculares Espinales (AME) se encuentran
conceptualizadas como un grupc de enfermedades hereditarias
donde existe degeneracifn de las células del asta anterior
de la médula espinal y ocasionalmente afecclén de los nt--
cleos motores bulbares (9, 14, 37, 50}.

La debilidad originada por esta lesidn suele afectar la
musculatura proximal de las extremidades, de manera predomi-
nante la de los miembros inferiores progresando a la cintura
escapular y pesteriormente a la musculatura distal, variande
la severidad de la evolucidn y el pronfstico.

B. ANTECEDENTES HISTORICOS

La enfermedad fue descrita por primera vez por Werdnig
en 1891 (76) como una patologia hereditaria de la infancia,
Hoffmann en 1893 (32) y nuevamente Werdnig en 1894 (77) rea
lizan reportes mis especificos describlendo el inicioc de la
debilidad muscular progresiva durante los segunéos seis me-
ses de vida con una evolucibn fatal a los sels afios de edad
reconociendo tambi&n que la enfermedad podfa iniciar al naci
miento con un prondstico fatal en muy corto plazo.

En 1956 Kugelberg y Welander {38) reportan la forma ju

venil de presentacifn como una patologia hereditaria semejan



te a la distrofia muscular en 12 pacientes, verificando el
diagnbstico mediante electromiografia y biopsia muscular.
Debido a la heterogeneidad clinica y gen&tica de las -
AME surgen cuestionamientos .y controversias en cuanto a la
terminologia y clasificacibn de estos pacientes. Al revisar
la literatura se encontrd que ya en 1898 Haushlater (27) ha
ce el primer intento de categorizar a los pacientes de cada
forma de presentacidn; posteriormente en 1950 Brandt en -
Denmark (5); Walton en 1956 y bDubowitz en 1964, en Inglate-
rra; Emery en Escocia eh 1971 (14), y la World Federation -
of Neurology en el mismo afio. Todos estos autores hacen re-
ferencia en sus clasificaciones de los diferentes tipos de
AME descritos, asi como de diversas patologfas semejantes a

la misma haciendo &nfasis en el diagnfstice diferencial.

C. CLASIFICACION ¥ CUADRO CLINICO

Basdndose en el anflisis clinico y genético de 240 ca-
sos de pacientes inclufdos en el English Spinal Muacular -
Atrophy Study, surge en 1980 una clasificacién propuesta -~
pox Pearn (54) encaminada a manejar el pronSstico y consejo
genético especificos para cada tipo de presentacibn de la -
enfermedad. A continuacidn se hace descripeifn de la mis-

ma.



Ttro SINONINOS DATOS CLINICOS TIPO DE HERENCIA
AN TiIPO £ B.4s WordnigHottmenmn | 30% inklo prasatol Avoedmica reeive
AME [asonil 20% a koo 3mée sded
AME Aguie Promedio ée vide heete ios T {coesionoimen-
tohasta tos 40 de eded).
AME TIPOIL AME Iniprmedia Do 3m o 3a de eded con severidod varioble. | 50% adusdmice resssie
AME Crinics Promadic de vide heata fos 108 {slgunos pe- | 10% sucalmios dominarie
clonten s0broviven hudu loe 106 ).
AWE DISTAL- AME Tigo Chercolbierie- | lica ol nacimienio o Intorcly femgrana, Autowimice resseire
Tooth May ienlumenis progresiv., pramedio de
40 pamajands o lu pobleciin torel,
AME TIPO IX AME Jovorll Ext. do Do 36 & 8a d¢ aded, Prograsiln fente. Autoninica nossive 90%
Kugalberg- Wolondar Promedi de vidohesto ke 30 dhonde Auionbenica dominerie 10%
AME DE ADOLE- A o8 108 © vide aduie. Awtdonico  domiremie
CENTE CONWPER- Mgy jandumants prograsive.
TROFIA DE
eunos
AME E8CAPU- Inloiosn i 24 034 dbveden, K» ses0e Avtondmion . dominente
LOPERONAL wspor cicos s iNcie en s Infencls. Avtodmica resesten o 1)~
- Progresiva,reiativaments r6piie y pwwreliaate] §ede ol aromoseme X
oot laneiments
AME DEL ADULTO Promsdio 64 lnisic @ 1ss 3Ta. Pragrevila é
Tieo IC lonka con tendonsis i ofocelin reoesive
proimel, Expaciaiive 6o ks vide somejonie Ligede ot X

o s potissida tetel,




Como puede observarse, existe una gran variedad de for
mas de presentacibn que han side descritas en la literatura
pero que en algunos casos no se han determinado el promedio
de inicio de signos clinicos o el tipo @e herencia predomi--
nantes, o inclusive los datos caracteristicos de cada forma
de presentacidn, aunque es de mencleonarse que principalmente
es con base en tales datos ~clinicos y gendticos-, que conti
nfian estudidndose cada uno de los tipos de AME.

A la fecha se cuenta con la determinacidn especifica y
confirmada de la AME Infantil, AME Intermedia y AME Juvenil,
encontréndose estas formas de presentacién en el Catflogo de

la Herencia Humana de McKusick (47).

A continuacifn se anotan las caracteristicas clinicas -
estudiadas hasta la fecha de cada uno de los tipos de AME:

AME Infantil. Cuando el inicioc es prenatal, para la ma=-
dre es noteria la falta o disminucibn de movimientos fetales
en los (iltimos meses del embarazo. M&s de la mitad de los pa
clentes al nacimiento se observan sin movimientos activos y
su llanto es como un maullido; la dificultad respiratoria es
aparente por la afeccifn importante de los mfisculos respira-
torios dependientes del bulbo siendo necesaria la intubacibn
casi inmediata. En otros casos se observa al nifio con -
la tipica actitud hipotbnica descrita, aunque también se ha
reportado qur otros pueden parecer normales al principio y -
posteriormente iniciar con disminucién de la motilidad gene
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ral de predominio proximal, llanto d&bil, la suceibn y deglu-
cibn se encuentran alteradas y esto llega a constrastar con
una facies alerta; faltan los reflejos osteotendinosos, la -
sensibilidad es normal y la.respiracibn es paradbéjica. En un
promedio menor al 10% pueden detectarse fasciculaciones en la
lengua sin observarse en misculo esquel&tico de las extremida
des o tronco (6, 9, 39, 46, 56~60).

Diversos reportes (12,60) han descrito que si el inicio
es mis tardfo, la sobrevida tambié&n se prolonga aunque el -
desceso es inevitable.

La complicacifn mfs comfin es neumonia con falla respira
toria.

Se menciona que menos del 10% llegan a presentar Luxa
cién congénita de cadera o alglin tipo de contractura. Asi mis
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 alteracibn , como Osteogénesis Imper--
fecta (2).

AME Intermedia. En estos casos, el nifio es capaz de meo
ver 1los brazos y piernas y sostener 1la cabeza en posicibn
prona, pudiendo en una tercera parte de los casos rodarse. -
Puede ser capaz de sentarse independientemente por breves pe
riodos de tiempo e incluso lograr la bipedestacidn moment&nea
mente. Al segundo o tercer afio de vida requieren de silla
de ruedas. La debilidad de los miisculos faciales 86lo se =

presenta en algunos casos. Por 1lo menos en la mitad de 1los
5



mismog hay fasciculaciones en la lengua, cursando rara vez -
con alteracicnes en la deglucifn. La debilidad proximal de
las extremidades es marcada y predomina en las inferlores.
Bs comln observar temblor £fino en las manos. El cursoc de
la enfermedad puede permanecer estitico despufs de la debili
dad muscular inicial alternfindose con pericdos de franca pra
gresifn. Generalmente llegan a presentar xifoescoliosis y
es frecuente encontrar contractura en cadera y rodillas (6,
8, 12, 14, 19, 25, 29, 30, 48, 55, 57, 74).

La insuficiencia respiratoria debida a la deformidad to
ricica y la debilidad de 1los mfisculos respiratorios es la
complicacifn principal (6, 14, 46).

AME Juvenil. El inicic es gradual y la evolucibn es len
ta aunque se llegan a presentar ocasionalmente exacerbaciones
sfibitas. La musculatura de la cintura pélvica es la primera
en afectarse provocando dificultad para la marcha al princi-~
pio, marcha de &nade y posteriormente el nifio utiliza la ma
niobra de Gower presentando ya en esta etapa debilidad a ni-~
vel de la cintura escapular. Dado gue el curso de la enfer
medad es muy variable no hay un lapso especifico que haga
presuponer la falta de bipedestacién o deambulacibn. Se ha
reportado que hasta 10 a 20 afios posterior al inicio de la -
enfermedad pueden lograr la bipedestacidn con dificultad lle
gando a requerir de silla de ruedas alrededor de los 30 afios
de edad (algunos autores describen que desde lo 20 afios)

(38, 78). En cuanto a alteraciones esqueldticas es comfn ob-
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servar la hiperlordosis lumbar compensatoria, pero no en eta
pas tempranas. La xifoescoliosis y contractura de articula-
ciones afectadas por la inmovilidad se presenta en etapas
tardfas (21, 69).

En la mitad de los casos hay fasciculaciones en alguna
etapa de la enfermedad., Los reflejos osteotendinosos se en-
cuentran disminuidos principalmente a niveles bicipital y pa
telar.

Tanto en ese tipo de AME como en la forma infantil e in
termedia no se ha encontrado déficit en el coeficiente inte-
lectual, (6, 14, 46, 47). 20% presentan pseudohipertrofia de
gemelos, sin ser comln la contractura de los mismos.

AME Distal. Se ha descrito que en estos pacientes la de
bilidad muscular es de predominio distal en dos o mis extre-
midades, predominantemente en las inferiores, simétrica, sin
alteracibn de la sensibilidad, de nervios craneales ni pre -
sencia de fasciculaciones (13, 51). Meadows en 1969 (43) re-
portS tres cascos de hermanos en la s&éptima d&cada de la vida
quienes desde la infancia presentaron s8lo debilidad muscular
predominantemente en extremidades inferiores cursando con =
exacerbacifn de la debilidad alrededor de los 70 afios de edad
pero sin agregarse otros signos c¢linicos.

Se ha descrito un tipo de presentacitn de la enfermedad
con afeccibn de predominic distal sblo en extremidades supe-
riores (26, 31, 52, 63, 67, &8, 70). En estos casos no llega

a haber afeccidn de extremidades inferiores, la sensibilidad
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se congerva al igual que en la anterior, los reflejos osteo-
tendinosos 5810 Be disminuyen cuando la extremidad se afecta
en su totalidad y por lo menos un 30% tiene afeccibén limita-
da a una extremidad.

AME del adolescente con hipertrofia de gemelos. Se pre
senta debilidad proximal aungue hay casos descritos con fuer
za muscular normal e hipertrofia de gemelos, reflejos osteoc
tendinosos disminufdos y atrofia de extremidades inferiores
(79, B0). Se ha descrito gue cursan con debilidad proximal
de muy lenta progresidn, encontrindose algunos casos sSlo
con la hipertrofia de gemelos y ocasionalmente fasciculacio-
nes, en quienes se ha comprobado enfermedad de neuronas moto
ras del asta anterior (4, 8, 10, 41, 61).

AME escapuloperoneal. Comc lo describe su terminologia,
la afeccidn es de predominio en cintura escapular y mfisculos
peroneos. Puede haber debilidad en mlsculos faciales y no
hay alteracién sensorial. 5u evolucibén es variada abarcando
desde progresibn lenta hasta ser ocasionalmente ripidamente
progresiva (15, 64, 71).

otra forma de presentacidn de AME es la denominada Facio
egscapulohumeral, que aunque no se incluye en la clasifica
cibn de Pearn (54), se ha descrito como alteracidn de motoneu
ronas del asta anterior semejante a la distrofia muscular del
mismo nombre, pero en cuyos pacientes se ha demostrado una
lesibn neurog#nica. Clinicamente hay debilidad en los mfiscu

los de la expresiSn facial y eintura escapular con atrofia
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muscular de la misma distribucibn, vy presencia de fascicula
ciones (20, 34).

AME del adulto. Existe debilidad proximal de las extre-
midades de muy lenta progreq}én, ocasionalmente hay afeccisn
de los.nﬁcleoa motores bulbares elevacibn moderada de CPK
con un prondstico bueno. Su presentacidn clinica 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--
cibn piramidal pero se acompaila de alteraciones endbcrinas -
como atrofia testicular, ginecomastia y presencia de hipobe-
talipoproteinemia (1, 28, 66, 75).

Aungue pertenecientes a un mismo grupo de enfermedades
por el tipo de lesidn existente, es notable la diversidad de
manifestaciones que pueden confundir al clinico y por lo tan
to orientar hacia un diagnSstico egquivecade. Es necesario -
entonces el tener en mente las posibilidades existentesg pa-

ra poder ofrecer al paclente una mejor atencién.

D. DIAGNOSTICO

Los puntos que ayudan a la determinacidn del diagnSsti-

CcC sons



a) Historia de antecedentes heredofamiliares (&rbol ge-

nealSgico o pedigree), que nos orienta de manera di-
racta acerca de la forma como se hereda el caso en

estudio.
b} Bdad y forma de inicio de signos clinicos.
c) Patrdn de afeccibn muscular (proximal o distal}.
d) Patrdn de actividad el&ctrica neurcomuscular.

Aunado definitivamente a los datos clinicos, el estudio
electromiogrdfico apoya el diagnfstico de una manera impor-
tante para confirmar la presencia de lesifn degenerativa de
motoneuronas del asta anterior.

Es com@in encontrar valeores normales de las velocidades
de conduccibén motoras y sensitivas, aunque puede haber una
leve disminuciSn de la velocidad de neuroconduccidn motora.
Al estudio de aguja, durante el repose pueden encontrarse
descargas espontineas del tipo fibrilaciones, ondas positivas
y/o fasciculaciones. A la actividad, el patrdn de recluta -
miento se encuentra disminufdo; los potenciales de unidad mo
tora se encuentran aumentados en duracidn un 30%. Aungue la
disminucibn en la amplitud de los potenciales de unidad moto
ra conforma junto con lo anteriormente mencionado una afec
ci6n neuropdtica, en estos pacientes la amplitud de los po
tenciales llega a ser hasta 5 veces mayor & la normal con
presencia de potenciales poliffsicos, (33, 36, 65).

10



Algunos autores han reportado en sus casos de estudio
que en etapas iniciales (principalmente en la AME intermedia)
la duracisn de los potenciales se encuentra disminuida y 1la
amplitpd y frecuencia aumentados, perc que posteriormente
predomina la disminueibn del patrén de reclutamiento y la
presencia de potenciales poliffisicos y gigantes, asi como
las fasciculaclones (63}.

En la forma escapuloperoneal se ha encontrado disminu
cibn en la amplitud de los potenciales, con corta duracibn,
fibrilaciones y ondas positivas, sin alteracidn de las velog
cidades de conduccibn sensitivas ni motoras. (36).

En cuanto a estudios de laboratorio, los niveles de en
zimaas musculares con generalmente normales con excepcifn de
la CPK. Esta enzima puede estar levemente elevada en las
formas infantiles habli&ndose encontrado que en la juvenil
mis del 50% de los pacientes tienen por lo menos tres veces
mis 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 menclonado, no es determinante el estu-
dio enzimitico para el diagnBstico, asi como la biopsia mug
cular, gue resulta innecesaria al tener la corroboracibn

electrodiagnfstica.
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E. DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Clinicamente, y b&sandose en los antecedentes del pade-
cimiento podri diferenciarse &sta de otras patologfas, apo-
yandose en su caso en estudios complementarios.

Esencialmente en la forma infantil se incluyen las cau
sas de.niﬁo hipotbnico, incluyendo amiotonla congénita, ate
tosis, sindromes cerebelares congénitos y algunas diplegias
que presentan marcada hipotonfa.

Las enfermedades de neurona motora incluyen la poliomie
litis y disgenesias congénitas. Las afecciones come neuropa
tfia periférica y Sindrome de Guillain-Barr& pueden excluirse
con los estudlos de conduccidn nerviosa asfi come las altera-
ciones propias de la unifn neuromuscular y mfisculec propiamen
te dicho, principalmente sfindromes miasténicos y distrofias

musculares. (14, 54, 59).

F. CONSEJO GENETICO

El curso progresivo y el curso fatal de la mayorfa de
lag formas de presentacifn de AME hace necesaria la interven
cién interdisciplinaria para el manejo del paciente. Entre
&sta, el especialista en Genética juega un papel importante
ya que ante el nacimiento de un beb& afectado gue se espera
ba sano, surge la duda del riesgo de repeticifn en futuros

embarazos.
12



Debe tenerse en cuenta que los padres, la mayoria de
las veces, cursan por una etapa de ansiedad y tensibn asocia
da a sentimientos de culpa gue van a afectar ia din&mica fa
miliar si no se tiene la orientacidn adecuada, tomando en
cuenta que afin con el apoyo en la etapa de duele, no es ra-
ra la separacifn de la pareja.

Encontrindose bien determinada el tipo de herencia en
la AME infantil, AME intermedia y AME juvenil, puede otorgar
se el consejo gen&tico con base en el tipo de herencia auto-
sbmica recesiva.

El riesgo de repeticién en una pareja no consanguinea
con un hijo afectado es de 1 en 4. Para un hermano de un pa=-
ciente afectado hay riesgo de repeticibdn de 1 a 400 si en la
familia del cbnyuge 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 re
peticitn de 1 en 12 aproximadamente (30). Cuando existe con
sanguinidad el riesgo de presentacifn aumenta en 5% aproxima
damente (59, 60).

Se ha calculado que existe una frecuencia de portadores
del 1 en 80 para AME infantil en la poblaci®n inglesa y en
la americana, (58); con una incidencia de cerca de 1 en
15 000 a 1 en 20 000 nacidos vivos (59).

Pueden llegar a presentarse diferentes tipos clinicos
de AME en un mismo pedigre&, por lo cual se ha sugerido gue
puedan existir miltiples alelos para un mismo locus para AME

13



(3, 81). Estudios recientes mencionan que el locus para AME
se ha encontrado en el cromosoma 5, lo cual en un momento -
dado puede hacer posible el diagnéstico prenatal (49,44, 22)
continuando 1lo anterior afin en estudio, d&ndose por el mo--
mento brincipalmente atencidn 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 diet8ticas y aporte
vitaminico, sin que se haya comprobado su total efectividad.

El tipo de progresidén y el pronSstico de estos pacien--
tes va a ser determinante para establecer su plan de manejo.

En la AME Infantil, dado su pobre pronSstico, se ha pro
puesto la instruccibn adecuada a los padres principalmente =
acerca de la alimentacifn y manejo postural. Los puntos gque
deben observarse son:

a} Vigilar y evitar la distencisn intestinal o estoma--
cal aguda, lo cual puede aumentar el esfuerzo respiratorio -
por compregibén directa al diafragma.

b) Evitar la constipacibn intestinal, lo cual es fre---
cuente en estos pacientes, mediante masaje abdominal y, en -
su caso aplicacién de laxantes o supositorios.

¢) Manejo de secreciones por medio de succibn de las -

mismas y drenaje postural.
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d) Se sugiere colocar juguetes: cercanos al niifio que le
permita su manipulaci&n.

e) Cambios de posicibn frecuente y alineacién postural.
Estos nifios frecuentemente no tolexan la posicién prona o -
declibitos 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 alineacibén -
postural enfocada a la prevencibn de deformidades musculoes-
queldticas y los ejercicios respiratorios. Se recomienda el
uso de Srtesis como pueden ser las férulas nocturnas para to
billos y la adaptacién de aditamentos que mejoren la alinea-
cién del tronco en posicifn sedente e incluso los que por -
cortos periodos asistan la bipedestacidn, Se recomienda asf
mismo el uso de aditamentos para su autocuidado, gue compen
sen la debilidad de las extremidades superiores. Cuando -
coexiste luxacidn de cadera debe valorarse la intervencidn
quirfirgica correctora de la misma si tal alteracidn conlleva
aumento de la deformidad en columna, pero en primer lugar de
berd intentarse el manejo conservador en el gue actualmente
se inclu?e el uso de corsé&, suspensibn toricica o faja.Es de
mencionar que la tolerancia del paciente y la utilidad real
de las drtesis para escoliosis en estos pacientes alin es te-
ma de discusidn. La estabilizacidn espinal mediante diferen-

tes técnicas requiere de la valoracibn conjunta con el Orto-~
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pedista especializado en este tipo de afeccifn, (17, 45).
Los paclentes ambulatorios, como se menciond con anterioridad
pueden en primera instancia desarrollar hiperlordosis lumbar
antes gue escoliosis, por lo cual se ha sugerido la utiliza
cibn de Srtesis cadera~rodilla~tobillo~pié gue compensen la
debilidad de las extremidades inferiores; aunqgue tambi&n ha
sido motivo de discusiBn la elaboracifn de una Srtesis que
retrase la formacisn de escoliosis y que a la vez no limite
la movilidad de manera importante.

Deba realizarse un monitoreo pulmonar Yy cardiolSgico
peribdico para detectar alteraciones a estos niveles.

Es importante la motivacién hacia actividades recreati
vas como deportes en silla de ruedas en tanto esto gea posi
ble. En diversos estudios se ha reportado que estos pacien
tes llegan a tener por lo menos un grado de escolaridad de
secundaria y que algunos otros han logrado una carrera profe
sional, (16, 17, 24, 53}.

En la AME juvenil por la lenta progresién de la enferme
dad el manejo estari enfocado a mantener la fuerza muscular
de los segmentos menos afectados que conllevar§ tamblén la
conservacidn del perfodo 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 terap8utico de activida~
des fisicas y ocupaciocnales a manera de entretenimientos o
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juegos sin gue provoquen la fatiga serd de gran ayuda en el
aspecto psicolégice. (16, 18, 42, 46).

Para el resto de las formas de AME se ha sugerido un ma
nejo egmejante al de la forma juvenil, con sus variantes co
mo la de Eipo distal, pero definitivamente el mejor pronSsti
co de estas otras variantes tambi&n mejora los resultados del

manejo.
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I1I. MATERIAL ¥ METODO

Se revisaron los expedientes del archivo clinico, de no
viembre de 1978 a marzo de 1991, de paclentes con .alteracio
nes neuromusculares elaborando para cada caso detectado con
diagn&stico de Atrofia Muscular Espinal una hoja de captacién
de datos que incluyb: historia de antecedéntes heredofamilia
res y prenatales, asi como desarrollo psicomotor enfocado
principalmente al aspecto de motor gruese; edad y forma de
inicio de signos clinicos y patr6n de afecciSn muscular;  ex
ploracién fisica y resultado de reporte electromiogrdfice en
su caso.

Para la realizacidn del presente estudio se contd con
las freas de consulta externa y electromiograffa del cenkrg
de Rehabilitacifn Zapata.

Se incluyeron en el estudio los <casos bajo los siguien

tes criterios.

1. Casos detectados con diagn6stico de Atrofia Muscular
Espinal.

2, Pacientes activos gue aceptar&an participar en el es-
tudio, previa sensibjlizacibn acerca del mismo.

3. Caso no activos en los que se hubieran cubierto las
vaxiables a estudiar; historia de antecedentes here
dofamiliares, edad y forma de inicio de signos clinj

cos, patrdn de afeccidn muscular y patrén de activi

18



dad eléctrica muscular; estos casos por la posibilidad de de

tectar casos de pacientes fallecidos o actualmente sin mane~

jo por parte del Centro de Rehabilitacifn pero en quienes se

hubiera
Se

a)

b)

Se

concluido su estudia.

tuvieron como criterios de eliminacién:

Cascs activos en gquienes no pudieran cubrirse las va
riables de estudio. Los pacientes externos o alumnos
de las escuelas anexas al Centro de Rehabilitacidn -
que por falta de datos o situaciones personales espe
ciales no fueron susceptibles de completar su estu--
dio.

Qasos no activos en quienes no se hubiera sustentado
el diagnéstico de AME, per desercifn, fallecimiento
u otra situacidén incluyendo el haberse descartado el
diagnfstico iniecial de AME.

realizaron entrevistas con los padres de familia y -

maestros (en caso de pacientes escolares) y valoraciones cli

nicas y

electromiogrificas,en determinados casos, y se pro--

gramareon y realizaron valoraciones por el M&dico Genetista -

del Centro de Rehabilitacibn.

IXI. RESULTADOS

Entre noviembre de 1978 y marzo de 1991 se captarxon 16

expedientes de casos clinicos con diagnbstico de Atrofia Mug
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cular Espinal, de los cuales uno se elimind por no haberse
conclufdo su estudio por inasistencia del paciente, encon---
trindose s6lo tres casos clasificados en el tipo de AME: -
dos tipo intermedia y uno tipo Kugelberg-Welander.

Se daetectaron un total de 11 pacientes activos de la =~
consulta externa: 2 alumnos del jardin de nifios, 2 de la es-
cuela primaria, 4 de la escuela secundaria, y 3 egresados de
la secundaria; todos de las escuelas anexas al Centro de Re-
habilitacibn.

Hubo 4 pacientes no activos,de los cuales 2 fueron .de=-
serciones y 2 bajas por fallecimiento,.

De los pacientes activos, fue necesaria la realizacibn
de electromiografia en 5 casos por no contarse con el repor=
te o por encontrarse Este incompleto, concluyéndose en todes
los casos en lesién degenerativa de motoneuronas del asta an
terior.

Al realizar la especificacifn diagn&stica de los 15 ca-

sos revisados se obtuvo lo siguiente:

AME INFANTIL (ralted 0ape
AME INTERMEDIA 13 cosoe
CTOTAL) 18 cascs

Se trazaron 14 &irboles genealbSgicos {uno de los 15 ca--
sos revisados fue hijo adoptivo ignordndose sus antecedentes)
enicontrindose en el 100% de los mismos tipo de herencia auto

sbmica recesiva. S6lo hubo 2 casos con antecedentes de un
20



hermano afectado; uno por AME infantil (fallecido) y uno por
AME intermedia (paciente tambi&n inclufdo en el estudio) .,

En 8 casos, correspondiendo al 61.5% de los pacientes
estudiados, se detectaron antecedentes de familiares (herma
nos, o tios de primer grado) fallecidos por diversas causas
al nacer o en los primeros seis meses de vida: Neumonia, As
fixia o causa no determinada pero con antecedente de ser ni-
nos hipoténicos.

Todos los embarazos fueron de té&rmino con un promedio
de inicio de movimientos fetales para el tipo infantil: uno
al s&ptimo mes y para AME intermedia: seis al cuarto mes Yy
dos al sexto mes de gestacibn. E1 resto se ignora. En todos
los casos se encontrd referido un curso de embarazo norxmal,
en cuanto a otras manifestaciones. Se mencionb en los casos
en gue se obtuvo el dato de inicio de movimientos fetales,
gue &stos estuvieron disminuldos 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, comc se reporta en la clasi
ficacibn de Pearn, el inicio fue entre los 3 meses y 3 afios
de edad, en el 100% de los casos, con la siguientes distribu
cidn: antes del afio de edad 61.5%, de 1 a 2 aiios de edad
30.7% y de 2 a 3 afios 7,6%.

La forma de inicio de signos clinicos se detectd como

se anota a continuacifn: para AME infantil en el 100% de los
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casos, hipotonia generalizada con debilidad proximal de las
4 extremidades, reflejos osteotendinosos disminuidos, sensi
bilidad sin alteracidn ni presencia de fasciculaciones. En
uno de los casos se detectd posteriormente luxacién de cade-
ra derecha. Para AME intermedia el 100% cursd con hipotonia
y debilidad proximal, en las cuatro extremidades 53.8% y de
predominic en extremidades inferiores 46.1%, reflejos osteo
tendinosos disminuidos en 84.6% y ausentes en 15.3%, sensibi
lidad sin alteracisdn en todos los casos, fasciculaciones en
38.4%, sin afeccibn de misculos faciales en todos los casos.

Ante la evaluacisn c¢linica se encontrd: hipotonia y de-
bilidad proximal de las cuatro extremidades en el 100% de los
casos; de predominio en extremidades inferiores en 61.3% del
total detectindose mediante eximen manual muscular califica
cibn de 1 a 2 a nivel de cadera en el 38.4%, del total de pa
cientes alin con calificaciones hasta de 4 para mlsculos de
redilla y tobillo. E1 53.8% de los casos se encontraron con
calificaclsn de 0 para mfisculos de cadera, y de 1 a 3 para
rodilla y hasta de 4 para tobillo. S&lo 1 caso, el 7.6%,
presento califiacifn de 0 a 1 en rodilla, con misculos de tgo
billo de 1 a 3,

A nivel de extremidades superiores se observé mayor fun
cionalidad. Se calificd de 1 a 3 a mlisculos de hombro en el
76.9%, de loe casos, con calificacibn de 3 a 4 para los de
codos, muilecas y mano: y el 23%, del total con mfisculos en 0
para el hombro, consexrvando los de codo en 1 a 3 al igual
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gue los de muifieca y mano.

Los reflejos osteotendinosos se encontraron disminufdos
a nivel bicipital y estiloradial, con ausencia de los mismos
a ni.ve.l patelar en 69.2%, - de los casos, sin encontrarse en
el resto de los casos ningGn nivel.

No se encontrd alteracifn 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 acompaiaban de dicha manifestaci®n.

En mayor © menor grade, el 100% de los casos present8
contractura a nivel de codos, con afeccifn de miisculos flexg
res, flexores de cadera, rodillas y tobillos.

Se encontré escoliosis estructurada en el 76.9% de los
casos Y no estructurada en el 23.0%.

Ningfin paciente fue ambulatorio, utilizando en su tota

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

En 1la literatura universal se han descrito las mani
festaciones clinicas de cada forma de Atrofia Muscular Espi
nal, habi&ndose reconocido a la fecha los datos clinicos més
comunes a ellas, sin embargo no deja de existir diversidad en
cuanto a la severidad de la evolucidn, lo cual aGn dentro de
los lapsos promedio de sobrevida puede llegar a confundir al
médico.

En el presente estudio, las formas de AME Infantil fue-~
ron las mis frecuentes. En la literatura se ha repcrtado gque
&stas ocupan el 74% de todas las formas de presentacibn (58),
no se ha determinado la frecuencia de cada una por separado.

Ante la elaboracidn de los 8rboles genealbgicos se com-
probd el tipo de herencia autosdmica recesiva descrita en
los reportes revisados, aunque en un caso no pudo confirmar
se tal, por desconocimientc de los datos.

Es de mencionar gue aunque al investigar los anteceden
tes heredofamiliares, no se deéectaron antecedentes positi
vos, excepto en dos casos, en la mayoria hubo antecedentes
de fallecimientos, que por la edad y tipo de afecci&n bien
pudieran haber sido casos de AME.

Cuando el inicio de esta alteracifn es en la etapa pre-
natal, se ha reportado la importancia de los movimientos fe-
tales mis no deja de ser necesaria su indagacisn cuando se
sospecha de la patologia estudiada. En nuestros casos pudo
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recabarse el dato en 9 casos, Yy en todos se reconocid la dig
minucibn 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 ms tardia la aparicibn de datos clinicos, la sobrevi
da tambi&n se prolonga (12, 60), y aunque se han llegado a
reportar casos de fallecimientos hasta los 4 afios de edad en
este tipo de AME, en nuestro estudio la muerte ocurri8 a los
5 y 6 afios de edad, encontrindose tambi&n que la severidad
de las manifestaciones no fue muy marcada al inicio.

Para la AME intermedia, las edades de inicio fluctua
ron en el rango de edad reportado en la literatura (54). Se
refiere que por 1lo menos la mitad de los casos cursan desde
su inicio con fasciculaciones en lengua; en nuestros pacien
tes 8stas se presentaron en el 38.4% y el predominio de afec
cibn a las extroemidades inferilores fue también menor al 508,

7 aunque posteriormente, ante la evaluacidn clinica si se en
contrd correlacién con este dato. FEl resto de los datos ini
ciales estuvieron de acuerdo a lo publicado en la literatura
revisada, asi como los hallazgos en la exploracidn fisica,
encontréindose minima progresifn de las manifestaciones desde
hace uno a dos afos a la fecha en la mayor parte de log casos,

La totalidad de los pacientes han desarrollade esco
liogis como es comfin encontrar en este tipo de AME, siendo
estructurada en la mayoria de los casos.

Se ha publicado qQue en promedio al tercer afio de vida
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requieren de silla de ruedas. El paciente mis pequefic de este
estudio cuenta con 4 afios de edad actualmente y la tntalidad
de los pacientes requieren a la fecha de silla de ruedas pa-
ra su praslado en forma dependiente.

Dentro de la evolucién es de esperarse la complica
cién respiratoria por la deformidad de la caja torSfcica, lo
cual pudo detectarse en dos pacienteé, los cuales en los Gl
timos dos meses de su estudio requirieron de por lo menos
una valoracibn en servicios de Neumologfa e Inhaloterapia de

diferentes hospitales.
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V. CONCLUSIONES

Resulta obligada la realizacifn del diagnfstico de cada
paciente estudiado, trat&ndose principalmente de patolo
gfas cuyo futuro no es alentador, ¥y en quienes el tipo
de afeccidn puede llegar a presentarse nuevamente dentro

de la familia.

La complementacifn del estudic por medio de elementos cg
mo la electromiograffa, a la fecha es de gran apoyo, asf
como otros para la realizacifn del diagnSstico diferen

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

Es importante la especificacibn diagnéstica de cada tipo
de AME: lo anterior basado en varias apreciacibnes como
son:

a) Poder ofrecer un manejo mis individualizado a cada pa
ciente, aprovechando mejor su tiempo de terapias. Con
mayor razbn tomando en cuenta que nuestros pacientes
del Centro de Rehabllitacidn representan un poblacisn

cautiva que debe optimizar su tiempo de atencién.

b

-

Ofrecer la atencisn interdisciplinaria m&s completa

posible tomando en cuenta su prondstico.

En casos de pacigntes con alteraciones como la patologia
estudiada, es conveniente la revisidn periSdica de nuevas
modalidades terap&uticas que &ticamente pueda el m&dico
proporcionar a sus pacientes para mejorar su calidad de

vida.
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TABLA {. Frecuanclo de tlipos de AME defecfodos enel C.R.Z.

TIPO FEMENINO MASCULINO TOTAL
AME INFANTIL ] 2 2
AME INTERMEDIA 9 4 13
TOTAL 9 L] 13
TABLA 2. Manifestaciones clinioos (nfclafes
AME AME
DATOS
THFANTIL INTERMEDTA
HIPOTONIA 2 13
DEBILIDAD MUSCULAR PROXIMAL
=predominlo en extrem, [nf. Q 8
=cuatro extramlidades 2 7
REFLEJOS 0STECTENDINOSOS
- ] 2 i1
~cusentas [+
ALT. DE LA SENSIBILIDAD [} 0
ALT, EN MUSCULOS FACTALES o 4]
FASCICUL ACIONES
- ] 3
~axtramidades [+] 0
TEMBLOR FINO EN MANOS -] [}




TABLA 3.  Manifestaciones cilnicos octuales
0ATOS AME
INTERMEDIA

HIPOTONIA 3
DEBILYDAD MUSCULAR PROXIMAL

-pradominio en axtrem, inferiores 8

-cuatro extremidades 5
REFLEJOS OSTEOTENDINOSGS

9
4

ALY, EN LA SENSIBILIDAD
ALT, EN MUSCULOS FACIALES o
FASCICULACIONES

-lengue 10

~sxtremidades <]
TEMBLOR FINO EN MANOS a8
CONTRACTURAS {a uno o varks nielsa) 13
ESCOLTIOSES

~08truc turado 10

=no gsfructyrodo 3




VII. FIGURAS

3l






“NwusdD BB IRETELS

NUMERO OE AROS

GRAFICA T, Ohtrituckin por sero,

NUMERO DE PACENTES
[
T

ARE INEREDIA N AME INFANTIL AME

N
BETo MASCULENO

GRAFICA II, Distribuckin por edad,

: —
- —

t 2 3 4 5 8 T 8 9 {0 4t
PACIENTES POR NUMERO DE CASO ESTUDIADO




CASO { YCASO 6

! AME INFANTIL
Vs

AME INTERMEDIA
L]

P8, EFILEPSIA

@mmnuuanu.emums (6 (puiciogle eepeclios, Sx. Npotinica)

EXP, 0267/85
EXP. 389/ 64




CASO Z

AME INFRNTIL.

P4 soroosnez

N.AE. EXe 275/84




CASO 3 v CASO4

H

19y

AMH, EXR 5441/81
AM.R.  EXP 5924/00

i i #a s
60 A 150

@ Aue wrerueoia

0 UN NWO FALLECIO FOR INTOXICACION QUIMICA

Q UN O FALLECIODE UN ANO DE EDAD (cusa descomocida)

) AccioewTE auToMaVILISTICO
SARAMPION (2 aRos de eded)

Pb. HEPATITIS {3 aios de edwd)
g SE IGNORA CAUSA (2efios do edad)

7 g
Loohide
Lobddbd

CIRROSIS HEPATICA

B cos nuos conepiLerma

Z CARDIOPATLA NO ESPECIFICADA
ARMA DE FUEGD

@ oaseTes meLuTus TIPO T




CASOS A.S.B.
I
p 4
32 32e
= Qo @
2q A 5a

AME INTERMEDIA

© anTECEDENTES OE:
& sborton, 1 Sbite
3 bijos fatlecidos por G.E.BL.
7 hijos sowos

EXP.1264/85




CASO 7

7
. B0 D oo

AME INTERMEDIA
DISMORFIA NO ESPEGIFICAA
[x] canoioparia wo £spECIFICADA
7} se1cmoma causa

JZfas IGNORA CAUSA (R.N.)

% T

C.L.J.G. EXR 0021/9{

7.’4

&

DIABETES MELLITUS TWPOIT

Bl PERDIDA CEL EUILIBRIO(cavea no sapectricada)




caso g EL.M.T. EXP. 694/86

s 5

= iwia]iiﬁia . iiéiéiﬁééi

.u:mmnu {7} mevmona (aim 7s )

m ASMA @ re

Z ACCIDENTE AUTOMOVILISTICO ) se xmona carea




H.T.X.G6. EXR t3i6/87

af

DY CROA

O ANTECEDENTE DE 4 MUOS (2 voraoes y 2 majerss) FALLELIDOS POR CAUSAS DESCONOCDAS EN LA ININCIA
JZ ASFIXIA POR INMERSION




CASO 10 H.V.M. EXP. 448/88

: G

‘ ATROFIA MUSTULAR E3PNAL.

‘ rex
éux JC0 WANGA A LO3 3 Afios
1A dor.s0e. 8 TCE;y Ef NELMONIA FULMINANTE A LOS DOS MESES
b PAGECMIENTO AL MAcem)
. @ Pb.ASFIXIA VS DESNUTRICION AL MES DE £DAD SEC. DE E-V.C.
Y@ EMBARAZO EXTRALTERNO @) SEiawoRA cAUSA (AL MES DE NACDA

PRENENTASA FLACDEZ)




CAsoff MT.M. EXPR 634/82

il
< 54 L ;
6

@ - ave wrerucon

Z SEC. 0F POLIO; ACCIOENTE AUTOMOVALISTICO

Z ACCIDENTE AUTOMOVILISTIOO

E @ NEFROPATIA NO ESPECIFICADA

{©) coMLICACIONER OF DBETES MELLITUS Tipo T




CASO 12 MH.M. EXF 0466/78

@ sue nreamna
@ ouseres wnrirus iro 2




P. H. E. EXP. 0319/82

CASO 13

19 liaMsa la

/’3 AME INTEREDIA

DOS HIJOS MORTINATOS
UN HIJO OON POLICMIELITIS

CA TE PANCREAS
,Z SE IGNORA CAUSA




CAS0 14

@ CANGIGPATIA, pb, TROMBOSIS

%% IBETES MELLITUS TIPO IT

EXR #404/82




10.-

1l.-

BIBLIOGRAFIA

Barkaus PE et al. Hereditary proximal epinal and bulbar
motor neuron disease of late onset. Arch Neurol 1982; 39:
112-116.

Borochowitz 2., Glick B., Blazer Sh. Infantile spinal mus
cular atrophy (SMA) and multiple congenital bone fractures
in sibs: a lethal new syndrome. J Med Genet 1991; 28: 345
348,

Bouwsma G and Leschet NJ. Unusual pedigree patterns in se
ven families with spinal muscular atrophy: further eviden
ce for the allelic model hipothesis. Clin Genet 1986; 30:
145-~-149.

Bouwsma G and Van Wijngaarden GK. Spinal muscular atrophy
and hypertrophy of the calves. J Neurol Sci 1980; 44:
275-279.

Brandt S. Course and symptoms of progressive infantile
muscular atrophy. Arch Neurol Psychiatry 1950;63:218-228,

Brooke MH. Diseases of the motor neurons. In Brooke MH
(ed): A Clinician's view of neuromuscular diseases. Balti
more, Williams & Wilkins, 1978, pp 34-44.

Buchthal F and Olsen PZz. Electromiography and muscle biop
sy in infantile spinal muscular atrophy. Brain 1970; $3:
15-30,

Bundey SE and Lovelace RE. A clinical and genetic study
of chronic proximal spinal muscular atrophy . Brain 1975;:
98: 455-472.

Byers RK and Banker BQ. Infantile muscular atrophy. Arch
Neurol;5:140-164.

D'Alessandro et al. Benign familial spinal muscular atro-
phy with hypertrophy of the calves. Arch Neurol 1982; 39:
657~60

Dorsher PT et al. Wohlfart-Kugelberg-Welander syndrome:
serun creatine kinase and functional outceome. Arch Phys
Med Rehabil 1991;72:587-591

47



12.-

13.-

14.-

15.-

16.=

17.-

18,-~

19.-

20.-

21,-

puhowitz V. 3Infantile muscular atrophy. A prospective
study with particular reference to a slowy progressive
variety. Brain 1964; 87:707-718.

Dyck P and Lambert EH. Lower motor and primary sensory
neuron diseases with peroneal muscular atrophy. II.
Neurxologic, genetic and electrophysiologic findings in
various neuronal degenerations. Arch Neurol 1968; 18:
619-625.

Emery AEH. The nosology of the spinal muscular atrophi
es, J Med Genet 1971; 8:418-495.

Emery ES, Fenichel GM and Eng G. A spinal muscular atro
phy with scapuloperoneal distribution. Arch Neurol 1968;
18: 129-133,

Eng GD. Binder H and Koch B. Spinal muscular atrophy:
experience in disgnosis and rehabilitation management
of 60 patients. Arch Phys Med Rehabil 1984; 65:549-553,

Evans GA, Drennan JC and Russman BS. Functional classi-
fication and orthopaedic management of spinal muscular
atrophy. J Bone Joint Surg 1981; 63B (4): 516-522.

Fowler WM. Rehabiljtation management of muscular dystro
phy and related disorders: II. Comprehensive care. Arch
Phys Med Rehabil 1982; 63:322-328.

Fried X and Emery AEH. S$pinal muscular atrophy type II.
A separate genetic and chinical entity from type I (Werd
nig-Hoffmann disease) and type III (Kugelberg-Welander

disease) . Clin Genet 1971; 2:203-209.

Fenichel GM, Emery ES and Hunt P. Neurogenic atrophy si
mulating facioscapulohumeral dystrophy. Arch Neurol 1967;
17:257-260.

Garvie JM and Woolf AL. Kugelberg-Welander syndrome (he
reditary proximal spinal muscular atrophy). Br Med J§
1966; 1458-1461,

Gilliam TC et al, Genetic homogeneity between acute and
chronic forms of spinal muscular atrophy. Nature 1990;
345: 823-825.

48



23.-

24,

25.-

26.-

27 .~

28.~

29 ..~

30.

31.~

32.-

33.-

34.-

35.~

Gonz&lez-Ramos M. El Congejo Gen&tico. En Gonzilez-Ramos
M (ed): Texto de GenBtica Clinica. México, Salvat Mexica
na, 1985, pp 45-57.

Granata C y cols. Promotion of ambulation of patients
with spinal muscular atrophy by early fitting of knee-an
kle-foct orthoses. Dev Med Child Neurol 1987; 29:221-224,

Gupta PC et al. Spinal muscular atrophy: some easy clues
to diagnosis. Indian Pediattrics 1989; 26:977-980.

Hashimoto et al. Clinical observation of juvenile non
progressive muscular atrophy localised in hand and fore-
arm. J Neurocl 1976; 211:105-110.

Haushalter P. Trois nouveaux cas d'amyotrophic primitive
progressive dans l'enfance. Rev Mé&d 1898; 18:445-460.

Hausmanowa-Petrusewicz I, Borkowska J and Janczwski z. X
linked adult form of spinal muscular atrophy. J Neurol
1983; 229:175-188.

Hausmanowa-Petrusewicz I, et al. Chronic proximal spinal
muscular atrophy of childhood and adolescence: sex influ
ence. J. Med Genet 1984; 21:447-450.

Hausmanowa-Petrusewicz I, Borkowska J and Janczwski 2,
Chronic proximal spinal muscular atrophy of childhood
and adolescence: problems in classificaticn and genetic
counselling. J Med Genet 1985; 22:350-353.

Hirayama et al, Juvenile muscular atrophy of unilateral
upper extremity Neurology 1963; 13:373-380.

Hoffmann J. Ueber chronische spinale Muskelatrophie in
Kindesalter auf familiarer Basis. Deutsche 2eitschrift
fur Nervenheilkunde 1893; 3:427-470.

Imai et al. Proximal and distal motor nexve conduction
velocities in Werdnig-Hoffmann disease, Pediatriec Neuro-~
logy 1590; 6 (2):82-8B6.

Kazakov VW, Kovalenko TM, Skorometz AA, Chronic spinal
muscular atrophy simulating facioscapulohumeral type and
limb-girdle type of muscular dystrophy. Eur Neurol 1977;
16:90-98.

Kennedy WR, Alter M and Sung JH, Progressive proximal
spinal and bulbar muscular atrophy of late onset. A sex
linked recessive trait. Neurology 1968; 18:671-680.

49



36.-

37.-

38.-

39.-

40.-

41.-

42.-

43.-

44.-

45.~

46.-

47.-

48.~

49.-

Kimura J. Diseases of the motor neuron. In Kimura J (ed)
Electrodiagnosis in diseases of nerve and muscle: Princi
ples and practice. 2nd ed. Philadelphia, FA Davis, 1989,
PP 429-446.

Kohn R. Postmortem findings in a case of Wohlfart-Kugel-
berg-Welander disease. Confinia Neurologica 1968; 30:253
260.

Kugelberg E and Welander L. Heredofamilial juvenile mus-
cular atrophy simulating muscular dystrophy. Arch Neurol
Psychiatry 1956; 75:500-509.

Lockart JD. Update on neuromuscular diseases of Childhood
Curr Probl Pediatrics 1989; 19 (3):113-166.

Magee KR. Familial progressive bulbarspinal muscular atro
phy. Neurology 1960; 10:295-305,

Magee KR and De Jong RN. Neurogenic muscular atrophy si-
mulating muscular dystrophy. Arch Neurol 1960;2:677-682.

Lord JP et al. Functional ability and equipment use among
patients with neuromuscular disease. Arch Phys Med Reha-
bil 1987; 68:348-352.

Meadows JC and Marsden CD. A dostal form of chronic spi-
nal muscular atrophy. Neurology 1969; 19:53-58.

Melki J. et al. Mapping of acute (type I) spinal muscular
atrophy to chromosome 5ql2-gl4. Lancet 1990; 336:271-273.

Merlini I et al. Scoliosis in spinal muscular atrophy:
natural history and management. Dev Med Child Neurol 1989
31:501=-508.

Molnar GE. (ed). Pediatric Rehabilitation. Baltimore, Wi
lliams & Wilkins, 1985, pp 299-337.

Mckusick VA. Mendelian inheritance in man. ed. Baltimore,
1990, pp 1136-1138.

Moosa A and Dubowitz V. Spinal muscular atxophy in child
hoed: two clues to clinical diagnosis. Arch Dis Child
1973; 48:386-388.

Munsat TL et al, Phenotypic heterogeneity of spinal mus-
cular atrophy mapping to chromosome 5ql11.2-13.3 (SMA 5q).
Neurclogy 1990; 40:1831-1836.

50



50.-

51.-

52,

53.-

54.-

55.-

56.~

58.-

59.~

60.-

61.~

62.-

Namba L. Aberfeld DC and Grob D. Chronic proximal Spinal
muscular atxophy J Neuxol Sci 1970; 11:401-423.

Nelson JW and Amick LD. Heredofamilial progressive spinal
muscular atrophy: a clinical and electromyographic study
of a kinsship Neurology 1966; 16:306.

0'Sullivan DJ and Mc Lood JG. Distal chronic spinal mus-
cular atrophy involving the hands. J Neurol Neurosurg
Psychiatry 1978; 41:653-658.

Payton C. Physical Theraphy. ed. Baltimore, 1990, pp
309=-325.

Pearns J, Classification of spinal muscular atrophies,
Lancet 1980; 1:919-922.

Pearn J. Incidence, prevalence and gene frecuency studies
of chronic childhood spinal muscular atrophy. J. Med Ge
net 1978; 15:409-413.

Pearn J. Genetic studies of acute infantile spinal muscu
lar atrophy (sSMA type I). J Med Genet 1978; 15:414-417.

Pearn J. Segregation analysis of chronic childhood spi —
nal muscular atrophy. J Med Genet 1978; 15:418-423.

Pearn JH. The gene £frecuency of acute Werdnig-Hoffmann
disease (SMA type L). A total population survey in North
East England. J Med Meget 1973; 10:260-265.

Pearn JH, Carter €O and Wilson J. The genetic identity
of acute infantile spinal muscular atrophy. Brain 1973;
96:463-470.

Pearn JH and Wilson J. Acute Werdnig-Hoffmann disease.
Arch Dis Child 1973; 48:425-430.

Pearns JH and Hudgson. A new syndrome; spinal muscular
atrophy with adolescent onset and hypertrophied calves
simulating Becker dystrophy. Lancet 1978; i:1059-1061.

Quarfordt SH et al. Familial adult-onget proximal spinal
muscular atrophy. Arch Neurol 1970; 22:541-549.

51



63.-

66.-

67.-

68 .~

69 .~

70.-

71.~

74.-

Peiris JB et al. Non familial juvenile distal spinal mus
cular atrophy of upper extremity. J Neurol

Ricker K, Mertens HG and Chimrigk K. The neurogenic sca-
puloperoneal syndrome. Eur Neurol 1968; 1:257-274.

Ryniewicz B. Motor and sensory conduction velocity in -~
spinal muscular atrophy; Follow-up study. Electromyogr
Clin Neurophysiol 1977; 17:385-391.

Sar M and strumpt WE. Androgen concentration in motor -
neurons of cranial nerves and spinal cord. Science 1977;
197:77=80.

Sobue I et al. Juvenile type of distal and segmental mus
cular atrophy of upper extremities. Ann Neurol 1978;3:
429~ 432,

Singh N, Sachdev KK and Susheela AXK. Juvenile muscualr-
atrophy localised to arms. Arch Neurol 1980;40:297-299.

Tsukagoshi et al. Kugelberg-Welander syndrome with domi-
nant inheritance. Arch Neurol 1966;14:378-381.

Tan CT. Juvenile muscular atrophy of distal upper extre-
mity. J Neurol Neurosurg Psychiatry 1985;48:285-286.

Thomag PK, Calne DB and Elliot CF. X=-linkedscapulopero--
neal syndrome. J Neurcl Neurosurg Psychiatry 1972;35:=--
208-215.

Tsukagoshi H. et la. Hereditary proximal neurogenic proxi
mal muscular atrophy in adult. Arch Neurol 1965:12: 597-
603.

Tsukagoshi H, Shoji H and Furukawa T. Proximal neuroge--
nic muscular atrophy in adolescence and adulthood with -
X-linked recessive inheritance. Neurology 1970;20:1188~--
1193.

van Wijngaarden GK and Betheem J. Benign in infantile --
Spinal muscular atrophy. A prospective study. Brain 1973
96:163-170.

52



75.-

76,

77.~-

78.-

79.~

80.~-

8l.-

Warner CL et al. X-linked spinal muscular atrophy(Kenne-
dy syndrome). A kindred with hypcobetalipoproteinemia. -
Arch Neurol 1990;47:1117-1120.

Werdnig G, 2wel frlhinfantile hereditire Fdlle von pro--
gressiver Muskelatrophie unter dem Bilde der Dystrophie,
aber neurotisher Grunlage. Archiv Flir Psychiatrie und -
Nerven-Krankheten 1891;22:437-481.

Werdnig G. Die frlhinfantile progressive spinale Amyotro
phie. Archiv Flir Psychiatrie und Nervenkrankheten 1894;
26:706=744.

Wohlfart g, Fex J and Eliasson 5, Hereditary proximal -
spinal muscular atrophy: A clinicalentity simulating pro
gressive muscular dystrophy. RAct Psychiatr Scand 1955; -
30:395-406.

Yamada M et al. Asymptomatic benignh familial spinal mus-
cular atrophy with hypertrophy of the calves and high -
creatine kinase levels. J Neurol Neurosug Psychiatry 1988
51(3):452-453.

Zellwegwer H et al. Spinal muscular atrophy with autoso-
mal dominant inheritance. Report of a new kindred. Neurg
logy 1972;22:957-963.

Zerres K and Grimm T. Genetic counselling in families -
with spinal muscular atrophy type Kugelberg-Welander. -
Hum Genet 1983;65:74~75.

53



	Portada
	Índice
	Introducción
	I. Marco Teórico
	II. Material y Método
	III. Resultados
	IV. Discusión
	V. Conclusiones
	VI. Tablas y Gráficas
	VII. Figuras
	Bibliografía



