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RESUMEN

La Atrofia Muscular Espinal (AME) es una enfermedad neurodegenerativa que se
caracteriza por la afectacion de las neuronas motoras del asta anterior de la médula 'y
el tronco encefalico. Se trata de una patologia genética autosémica recesiva producida
por alteraciones del gen SMN1. Existen cuatro tipos de AME y en todos se produce
restriccion respiratoria y deformidades toracicas a diferente nivel. Sin embargo, la
AME Tipo 1 es una de las mas graves, debido a su comienzo desde el estado prenatal
y la debilidad muscular generalizada y progresiva que presenta. Ademas, se caracteriza
por una marcada hipotonia, hiporreflexia, dificultad para toser y gran afectacion de la

musculatura respiratoria.

El objetivo de este trabajo es exponer un estudio descriptivo del caso clinico de un
nifio de 6 meses, diagnosticado de AME tipo 1 y tratado con Nusinersen desde su
nacimiento, asi como, plantear un disefio de valoracién y tratamiento de fisioterapia
efectivo. Para ello, previamente se ha realizado una revision bibliografica donde se ha
constatado la escasa evidencia de publicaciones sobre el tratamiento fisioterapico en

esta patologia.

Como método principal de valoracién, se propone pasar la escala funcional CHOP
INTEND por cuarta vez, comprobando asi, las variaciones de la misma durante el
proceso de la enfermedad. No menos importante sera la obtencion de otros parametros
mas especificos como valoraciones osteoarticulares, musculares o respiratorias. El
tratamiento de fisioterapia ira encaminado a la normalizacién del tono muscular,
reducir acortamientos y mejorar la postura escoliética adoptada como método de

prevencion de problemas respiratorios.

Palabras clave: Atrofia Muscular Espinal Tipo 1, AME, Nusinersen, Fisioterapia,
Escala CHOP INTEND



ABSTRACT

Spinal Muscular Atrophy (SMA) is a neurodegenerative disease characterized by
affecting the motor neurons from anterior medullary horn and the brain stem. It is an
autosomal recessive genetic pathology produced by alterations of the SMN1 gene.
There are four types of SMA which produce respiratory restriction and thoracic
deformities at different levels. Nevertheless, SMA type 1 is one of the most serious,
due to the fact that it begins from the prenatal state presenting a generalized and
progressive muscle weakness. Among its main features, it presents a marked
hypotonia, hyporeflexia, coughing difficulty and affects the respiratory muscles to a

great extent.

Thus, the aim of this project is to provide a descriptive study of a six-month-old
infant’s clinical case, diagnosed with SMA type 1, who has been treated with
Nusinersen since birth. This will be done in order propose an evaluation and effective
physiotherapy treatment design. A bibliographic review has been previously carried
out considering the scarce evidence of publications about physiotherapy treatment

concerning this pathology.

Following the main method of evaluation, it is proposed to pass the CHOP INTEND
functional scale for the fourth time. Taking that into account, we will verify the
variations of it during the disease process. Likewise, important will be the obtaining
of more specific parameters such as osteoarticular, muscular or respiratory
evaluations. Physiotherapy treatment will be aimed to normalize muscle tone, reduce
its shortening, and improve the scoliotic posture adopted as a method of preventing

respiratory problems.

Key Words: Spinal Muscular Atrophy Type I, SMA, Nusinersen, Physiotherapy,
CHOP INTEND Scale
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1. INTRODUCCION

La Atrofia Muscular Espinal (AME) comprende una agrupacion muy distinta de
enfermedades genéticas neurodegenerativas que se caracterizan por el dafio y la
pérdida de las neuronas motoras del asta anterior de la meédula espinal y el
troncoencéfalo. Debido a ello, la principal clinica de los pacientes con esta patologia
es la debilidad muscular generalizada, como consecuencia de una atrofia muscular

progresiva.l?

Se trata de una enfermedad que afecta mayoritariamente a la musculatura proximal,

siendo importante la afectacion de los mdsculos intercostales.

La AME es una enfermedad genética autosdmica recesiva que se produce por la
anomalia de la funcién del gen Survival Motor Neuron 1 (SMN1). Es considerada como
una de las principales causas hereditarias de mortalidad infantil. Fue descrita por
primera vez por Guido Werning y Johann Hoffmann entre 1891 y 1900. Tras un siglo,

se logra localizar e identificar el gen que causa la enfermedad.>&12

Tal y como se indica en el articulo “Caracteristicas clinicas de los pacientes
menores de 18 afios con Atrofia Muscular Espinal en Medellin, 2008-2013” elaborado
por Hernan Dario Valencia et al. en 2016; la hipotonia es una de las principales
caracteristicas clinicas presentes en dicha enfermedad. Ademas, destaca la presencia
de una debilidad muscular progresiva simétrica, con predominio en las extremidades
(mas frecuente en los miembros inferiores) y en el tronco, las dificultades respiratorias
graves y progresivas, las fasciculaciones de la lengua, la hiporreflexia o arreflexia, el
temblor de las manos y las contracturas, que pueden originar deformidades

articulares.?

Normalmente no existe afectacién de otros Organos o sistemas. Los pacientes
mantienen de forma correcta las expresiones faciales y de alerta, y las funciones

mentales superiores se encuentran conservadas.?

Todos los tipos de AME estan asociados con algin nivel de restriccion respiratoria
y deformidad del térax, dentro de los cuales cabe destacar el pectum excavatum o térax
en campana, que puede ocasionar insuficiencia respiratoria. La debilidad de los
musculos bulbares acaba en llanto y toses débiles, escasa succion y una acumulacion

de secreciones, y como consecuencia directa, bronco-aspiracion de las mismas.?



1.1 BASES MOLECULARES

En 1995, se descubrid que la causa del 95% de las AME era una delecién del gen
SMNL1 localizado en una zona del brazo largo del cromosoma 5, es decir, la pérdida de
un segmento de dicho cromosoma. En humanos, se presentan dos formas del gen SMN:
la copia del telomero (SMNL1) y la copia del centromero (SMN2). Las cuales presentan,
ademas, 3 genes: el gen NAIP (neuronal apoptosis inhibitory protein), el gen GTF2H2
(factor general de transcripcion IIH) y el gen SERF1 (regulacion positiva de

agregacion de proteinas amiloides) (ver Figura 1).t

En la poblacion general, pueden darse casos de produccién de deleciones en
cualquiera de los genes, pero lo que caracteriza a todos los tipos de AME es la
variacion del gen SMNL1; y el tipo de enfermedad, asi como, su clinica variara en

funcion del nimero de copias del SMN2 o de la presencia de genes que lo modifiquen.:

Region centromérica Region telomérica

Exclusién
aproximadadel 85%

5% l 100%
)

No Funcienal Funclional

Figura 1. Esquema de las formas del gen SMN.2
1.1.1 GENES SMN

La poblacion general presenta dos copias de los genes SMN1 y SMN2. Estos son
homologos y solo se distinguen por 5 nucleétidos. Ambos contienen 9 exones (region
codificante del gen) y 8 intrones (region de ADN que no codifica). EI gen SMN2 es
exclusivo en humanos, mientras que el SMN1 se encuentra hasta en levaduras. La
principal diferencia entre ambos genes es el cambio de nucleétido pasando de una
citosina (C) a una timina (T) en la posicion 840. Esto desemboca en un proceso de

splicing (corte y empalme) que genera una exclusion del exon 7 en la transcripcion del

2



gen SMNZ2. Es importante destacar que al excluir el exén 7, no se realiza de forma
integra, por lo que entre un 10-15% se mantiene codificando la proteina SMN de forma

adecuada (ver Figura 1).1

Todos los afectados por la Atrofia Muscular Espinal se caracterizan por la pérdida
de la funcion del gen SMNL1 debido a deleciones del gen (90% de los casos), formacion
de genes donde se ha producido un cambio del exdn 7 por su homoélogo del gen SMN2

(5% de los casos) 0 por mutaciones puntuales intragénicas (4% de los casos).t

La ausencia de ambos genes (SMN1 y SMN2) no ha sido observada nunca en
humanos, por lo que se cree que se trata de una forma letal durante el desarrollo
humano. En todos los pacientes con AME esta presente el gen SMN2 pero este no
genera suficiente proteina funcional como para compensar la perdida del gen SMN1.
En otras palabras, la produccién en pocas cantidades de la proteina permite el
desarrollo embrionario normal. Sin embargo, no es suficiente como para que las
motoneuronas de la médula espinal mantengan su supervivencia, produciendo la
enfermedad. Por ello, se podria afirmar que la AME esta causada por una disminucion
de la proteina SMN. Asi, se podria decir, que la mayoria de pacientes con AME tipo 1
tendran 1 o 2 copias del gen SMN2, los pacientes con AME tipo 2 o 3 tendran 3 copias
de este gen, y la mayoria de pacientes capaces de conseguir la deambulacién

presentaran 4 o mas copias (representacion en Tabla 1).

A pesar de ello, la relacion entre el gen SMN2 y la presentacion de la AME no es
absoluta. Esto se debe a que se ha podido encontrar variabilidad dentro de la misma
familia, donde hermanos con la misma delecion del gen SMN1 y la misma cantidad de
copias de SMN2 presentan, uno la enfermedad de forma sintomaética y el otro de
manera asintomatica. Todo ello sugiere la intervencion de otros genes o factores

modificadores intrafamiliares.t

1.1.2 PROTEINA SMN

La proteina SMN esta constituida por 294 aminoacidos. Su expresion se da en el
nucleo y citoplasma de los tejidos somaticos, que es mayor en las neuronas motoras
de la médula espinal. Los niveles de expresion de la proteina varian en base a la etapa

del desarrollo, aumentando en la fetal y disminuyendo en la postnatal .



A pesar de que la proteina SMN se expresa en todas las células somaticas, la
fragilidad de las motoneuronas de la médula espinal en la AME sigue estando en
estudio. Muchos de ellos sugieren que dicha proteina puede tener importantes
funciones y exclusivas en las neuronas motoras, sin embargo, no hay evidencias

cientificas claras sobre ello.t

1.2 TIPOLOGIA Y DESCRIPCION CLINICA

Debido a las diferentes presentaciones de esta enfermedad, el Consorcio
Internacional de la Atrofia Muscular Espinal decidio, en 1991, clasificarla en tres tipos
distintos, en funcion de la edad de aparicion y el nivel de funcionalidad motora

afectada: !

- AME tipo 1: forma grave o Enfermedad de Werdnig — Hoffmann
- AME tipo 2: forma intermedia
- AME tipo 3: forma juvenil o Enfermedad de Kugelberg — Welander *

En una revisién posterior, se modifica la clasificacion y se incluye dentro de la
AME tipo 3, dos subtipos (3a y 3b), dependiendo de la edad de comienzo de la
enfermedad, asi como, la inclusion de la AME tipo 4 para los casos adultos. Por ultimo,
se aflade la AME tipo 0 en pacientes con inicio prenatal o fallecimiento en las primeras
semanas de vida (representacion en Tabla 1). Esto queda reflejado en la tesis doctoral
“Desarrollo Neuromuscular en la Atrofia Muscular Espinal” elaborada por Rebeca
Martinez en 2012, en la cual, también se establece una descripcién clinica en base a la
tipologia de la enfermedad: *

Edad de Edad de M copias de

Tipo apaekata Funcidn motora alcanzada defuncién SMN2*

1] Prenatal Disfuncidn respiratoria <1 mes 1

I 0-& meses Mo llegan a permanecer sentados <2 afios 2

Il =18 meses Mo llegan a permanecer de pie =2 afios 3

llla 18 meses-3 afios Capaddad de deambular Adulto 3.4

ik =3 afhos Capaddad de deambular Adulto 3.4

v =21 afios Capaddad de deambular Adulto 4 0 mas coplas

Tabla 1. Clasificacion de la Atrofia Muscular Espinal*

- AME tipo 0 o tipo 1A. Es de las mas graves, pues incluye a los pacientes con
inicio prenatal, donde la madre puede presenciar una disminucién de los
movimientos fetales en el transcurso del embarazo. En estos casos, la debilidad

muscular esta presente desde el nacimiento, y algunos pacientes pueden
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presentar fracturas éseas congénitas y malformaciones cardiacas. Este tipo de
AME puede manifestarse con artrogriposis, cuya evolucion es muy rapida
hacia el fallecimiento del paciente.**

AME tipo 1 o enfermedad de Werdnig — Hoffmann. Se trata de la forma
mas grave y comun, ya que comprende la mitad de los casos (50%) de todas
las AME. La sintomatologia comienza en nifios menores de 6 meses de vida o
en periodo prenatal. La evolucion de la enfermedad cursa con una gran
disminucion de los movimientos musculares proximales y del tono muscular.
Presentan mayor debilidad en los miembros inferiores que en los superiores y
una hipotonia generalizada. Por ello, nunca consiguen permanecer en
sedestacion sin ayuda. Existe una disminucién o ausencia de los reflejos
tendinosos, pero la sensibilidad se encuentra preservada. Se pueden generar
fasciculaciones de la lengua, y por consiguiente, provocar problemas de
deglucion y succion. Es caracteristico el Ilanto débil y las dificultades para
toser. Ademas, es frecuente la aparicidn de dificultades respiratorias graves, ya
que a pesar de la relativa estabilidad del diafragma, la musculatura intercostal
se ve gravemente afectada, lo que genera también un térax campaniforme. 12
AME tipo 2 o forma intermedia. La sintomatologia comienza su presentacion
mas tarde que en la AME tipo I, entre los 7 y 18 meses de vida. Los pacientes
también cursan con debilidad muscular proximal e hipotonia, pero a diferencia
del tipo anterior, conservan la capacidad de mantenerse en sedestacion sin
ayuda, e incluso, permanecen en bipedestacion, siendo casi imposible la
marcha por si solos. Algunos pueden lograrla con el uso de ortesis aunque todos
estan destinados al empleo de la silla de ruedas. Los miembros inferiores se
ven mas afectados que los superiores y presentan debilidad muscular en el
tronco, provocando deformidades del térax y desviaciones de columna,
frecuentemente escoliosis. La esperanza de vida de estos pacientes variara en
base a la gravedad de la clinica de la funcién motora, por lo que, los que sean
mas propensos a alteraciones respiratorias tendran una dependencia a la
ventilacion mecanica anterior a aquellos que conserven su fuerza muscular. 22
AME tipo 3 o enfermedad de Kugelberg — Welander. Es la forma mas
variable de esta enfermedad. Por ello, su comienzo puede darse desde los
primeros afios de vida hasta en edad adulta. En la mayoria de los casos, se

conservan todas las funciones motoras y el paciente consigue la marcha sin
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ayuda. A pesar de ello, a medida que va evolucionando la enfermedad, se
generan dificultades en la deambulacion debido al desarrollo de la debilidad
muscular proximal. Dentro del AME tipo 3 encontramos dos subtipos (divisién

que facilita el diagndstico): 1

o AME tipo 3a: su aparicion se produce durante los 3 primeros afios de
vida. Existen dificultades para la deambulacién, y en ocasiones, no
consiguen el desarrollo de todas las funciones motoras.t

o AME tipo 3b: el comienzo se da entre los 3 'y los 30 afios. La debilidad
muscular y su respectiva progresion puede ser lenta e incluso

imperceptible, en algunos casos.*

- AME tipo 4 o forma adulta. La enfermedad comienza después de los 30 afios
de edad, la esperanza de vida es casi como la normalidad, debido a que la
progresion de la enfermedad es muy lenta. Los pacientes consiguen la
deambulacion, mayoritariamente, sin dificultades, y no presentan problemas
respiratorios. La debilidad muscular se encuentra, principalmente, en los

musculos proximales de miembros inferiores y la cintura pélvica.

1.3 METODOS DE DIAGNOSTICO

En la actualidad, el método diagnostico mas empleado para la deteccién de la AME
es el diagndstico molecular. Ha servido como método de diagnostico diferencial frente
a otras patologias de motoneurona o miopatias, debido a su gran variedad de
sintomatologia. A pesar de ello, es preciso realizar un seguimiento de la evolucion de
la enfermedad para obtener una clasificacién precisa de la misma. La principal
caracteristica es la debilidad muscular desencadenada por la denervacién, que puede
ser cuantificable mediante la realizacion de electromiografia o estudios histologicos
en biopsias musculares. De esta forma se tienen en cuenta los siguientes criterios para
poder realizar el seguimiento, la evolucion y poder pautar el tratamiento mas

adecuado: *



1.3.1 DIAGNOSTICO CLINICO

La manifestacion mas importante presente en la AME es la debilidad muscular. Esta
es mayoritariamente simeétrica, mas proximal que distal y mayor en los miembros
inferiores. Se trata de un signo que se correlaciona con el nivel de funcionalidad
motora y la edad de aparicion (representacion en Tabla 1). La sensibilidad se
encuentra conservada y la presentacion o ausencia de reflejos tendinosos variara en

funcion de la edad de aparicion, la duracion y evolucion de la enfermedad.t

En los tipos de AME mas avanzados o graves se pueden encontrar distintos signos
como: problemas de control cefalico, debilidad al toser y llorar, dificultad en la

deglucion y succion, atrofia de la lengua y problemas respiratorios.

1.3.2 DIAGNOSTICO MOLECULAR

El primer nivel de diagnéstico de un paciente con sospechas de AME es buscar la
posible delecién del gen SMNL1. La ausencia del exén 7 confirmaria el diagnostico.
Sobre el 90% de los casos presentan, ademas, delecion del exdén 8. Este tipo de
diagnostico tiene una sensibilidad de un 95% y una especificidad de casi el 100%. Si
el resultado es negativo, se valora el nimero de copias del gen SMNL1. Si el paciente
tiene una copia de este, se recurre a secuenciar el alelo con el objetivo de buscar la
mutacion que causa la enfermedad. Ademas, si procede, se realiza un estudio de
portadores a los padres, con la finalidad de facilitar el diagndéstico y llevar a cabo el

correspondiente asesoramiento a los mismos.t

1.3.3 ELECTROMIOGRAFIA Y BIOPSIA MUSCULAR

Anterior a la deteccién del gen causante de la enfermedad, el diagndstico se
realizaba por medio de la confirmacién de electromiografia (EMG) y biopsia

muscular.t

La EMG deja ver signos de denervacion, aprecidndose en casos muy graves
potenciales de fibrilacion espontanea, fasciculaciones, disminucion de las amplitudes
motoras... A pesar de ello, la velocidad de conduccidn nerviosa sensitiva y motora no

suele verse alterada.>2

Por otra parte, otro método de deteccion es la biopsia muscular. Los cambios
patoldgicos presenciados, tanto de la AME tipo 1 como la de tipo 2 se caracterizan por

la atrofia de grandes grupos de fibras musculares adyacentes a fibras hipertréficas de
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dimensiones mayores a las propias de la edad. Las primeras son redondeadas,
caracteristica propia de fibras inmaduras o con aspecto fetal, o que podria indicar el
inicio de la enfermedad durante el desarrollo embrionario. Por otro lado, la presencia
de fibras hipertroficas apunta a la presencia de un mecanismo de compensacion de
pérdida de funcionalidad de fibras atroficas. No hay homogeneidad en la afectacion de
las fibras musculares, por lo que la atrofia podria variar en distintas partes del propio
musculo. Debido a ello, hay que considerar la posibilidad de un diagndstico clinico

erréneo como consecuencia de la extraccion de una muestra de tejido muy pequefia.t

1.3.4 BIOQUIMICA

En pacientes que presentan AME, la enzima creatina quinasa (CK o CPK) puede
encontrarse modificada, aumentando sus niveles de produccién, aunque nunca en
cantidades como las presentes en miopatias causantes de destrucciones completas del
musculo.l En la AME tipo 3y 4, una cuarta parte de los pacientes pueden presentar las
CK aumentadas, lo que podria generar confusion con la deteccion de distrofias
musculares, debido a que se trata de formas cronicas de presentacion de la

enfermedad.212

1.3.5 DIAGNOSTICO PRENATAL

Es necesario considerar que el riesgo de recurrencia de la AME en familias
portadoras es del 25%, por lo que es recomendable la realizacion de un diagnostico
prenatal a la madre tras quedar embarazada. Para poder realizar dicha deteccion, es
necesario que la portadora disponga previamente de un estudio genético. La obtencién
del ADN del feto se consigue por medio de una biopsia de vellosidades coridnicas
(entre la 10 y 12 semanas de gestacion), por amniocentesis (entre la 14 y 16 semanas
de gestacion) y por extraccion de sangre del cordon umbilical (entre la 18 y 19 semanas
de gestacion).t

1.3.6  PRUEBA DEL TALON

Las medidas de deteccion precoz de la enfermedad son muy importantes,
fundamentalmente, para el comienzo temprano del tratamiento. Una de las Gltimas
recomendaciones de los expertos es la implementacion de un programa de cribado que

se realice de manera universal en los recién nacidos mediante la prueba del talon. Con



ello, el tratamiento podria realizarse en la fase asintomatica y disminuir las

complicaciones.®

La prueba del talén constituye una de las estrategias de deteccion precoz de
enfermedades congeénitas dentro del programa de prevencion secundaria incluido en el
sistema de Salud Publica. Para realizarla es necesario extraer una muestra de sangre
del talon del recién nacido. En Espafa, cada comunidad autonoma tiene su programa
de cribado para la deteccion de enfermedades endocrino-metabdlicas de baja
incidencia. El principal objetivo es el diagnostico precoz para la implantacion de un
plan terapéutico adecuado y temprano.

1.4 ASPECTOS NEUROPATOLOGICOS

La mayoria de los estudios neuropatoldgicos realizados de la AME han sido puestos
en marcha en una muestra pequefia de pacientes y grupos heterogéneos, debido a las
dificultades de acceso a los mismos. Estos se han llevado a cabo en necropsias de
pacientes de AME tipo 1, por razon de su pronostico y gravedad. A continuacion, se
citaran los aspectos neuropatolégicos mas importantes encontrados, tanto de forma

prenatal como postnatal.

1.4.1 ASPECTOS NEUROPATOLOGICOS PRENATALES

- Médula espinal: los hallazgos mas importantes han sido el aumento del nimero
de células apoptoticas, asi como, anomalias en la expresion de proteinas que
anulan dicha apoptosis. También se han documentado alteraciones de los
nucleos de las motoneuronas con degeneracion de los mismos a las 16 semanas

de gestacion.t

1.4.2 ASPECTOS NEUROPATOLOGICOS POSTNATALES

- Médula espinal: se aprecia un descenso de la cantidad de motoneuronas debido
al aumento de la apoptosis durante el desarrollo embrionario. Por otra parte, la
mayoria de los nucleos de las células de las neuronas motoras presentaban
degeneracion morfolégica. Ademas, se ha descrito atrofia de los axones,
inmadurez y pérdida de las fibras de mielina.X

- Musculatura: se ha realizado un anélisis morfologico del musculo esquelético
donde se aprecia la existencia de fibras pequefias que presentan caracteristicas

fetales. Muchas solo contienen un ndcleo y su estructura se mantiene



adecuadamente. No se han descrito signos inflamatorios. Es importante
destacar que se han encontrado dos tipos de células musculares distintas: unas
donde el sarcoplasma presenta una buena organizacion, con su estructura
preservada y el nucleo en la periferia; y otras, que son pequefias e inmaduras,
ovaladas y un solo nucleo central. En algunos nifios se ha apreciado la
presencia de tejido graso entre las células musculares.

- Union neuromuscular: se han encontrado nervios entre fibras musculares con
forma de collar de perlas (pequefias inflamaciones a lo largo del axén), los
cuales se ramifican formando terminaciones que inervan a mas fibras
musculares. Las placas motoras no se encuentran muy desarrolladas y los

aparatos postsinapticos presentan una apariencia mas sencilla.

1.5 SEGUIMIENTO DE LA ENFERMEDAD

Las pautas mas importantes para el seguimiento de los pacientes con AME tipo 1
se basan en la supervivencia y el periodo de ventilacion asistida. Aun asi, se ha
ampliado a otro tipo de medidas de funcionalidad motora (instrumental) y
biomarcadores moleculares para el seguimiento de pacientes con AME con menor
gravedad que permiten distinguir los cambios durante la evolucién de la enfermedad

(representacion en Tabla 2) 2

Las medidas instrumentales abarcan electromiogramas especificos, medidas de
fuerza muscular con miémetro de mano y escalas de funcion muscular. Por otra parte,
los biomarcadores moleculares incluyen la contabilizacion de la transcripcion de ARN
y de proteina SMN en sangre periférica.
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Tipos de AME

Medidas

Estimacitn del numeroe de unidades motoras
[MUNE)

Potencial de accidbn muscular com puesto
[CMAR)

Absorclometria dual de rayos X [DEXA)

Mio metria
Evaluacién de la funcionalidad motora (MFM)

Medida de la motricidad global (GMFM)

I,y Il

I,y Il

Iy 1l

Iy 1

Iyt

Iy il

Funcién motora

Funcién motora

Densidad mineral dsea

Evaluacidn de la resistencia

Escala funcional

Escala fundonal

En silla d
Escala de Hammersmith [HFMS) : " Escala fundonal
ruedas
En silla de Escala funcional con cambio
Escala de Hammersmith modificada ruedas y de orden de los itermns para
ambulantes evitar la fatiga
En silla d
' " Escala funcional con 15
Escala de Hammersmith ampliada ruedas y .
terns afiadidos de la GMFM
ambulantes

Escala Egen Klassification [EK) Mo ambulantes Habilidades funcionales

Tabla 2. Medidas instrumentales y escalas utilizadas para el seguimiento de la
AME.!

1.6 EPIDEMIOLOGIA

de 60.000 afectados en

neuromusculares.®> Estas enfermedades son consideradas enfermedades raras o

Existen alrededor Espafia por enfermedades
“huérfanas” debido a su baja incidencia de morbilidad en pediatria. Dentro de estas
cabe destacar, la Distrofia Muscular de Duchenne, pues muestra una incidencia de 1/
3.000-6.000 nacimientos varones, y la Atrofia Muscular Espinal, que presenta una

incidencia de 1/6.000 — 1/10.000 recién nacidos vivos.2

Los estudios cientificos publicados acerca de estas enfermedades suelen
concentrarse en aspectos relacionados con la fisiopatologia, el diagnéstico o la terapia
de cada una. Aun asi, hay escasos estudios epidemioldgicos que las aborden.>

La Atrofia Muscular Espinal se considera la segunda causa principal de
enfermedades neuromusculares, dandose por igual en ambos sexos.” Presenta una

frecuencia de portadores de 1/40-1/60.%
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A nivel mundial, varias poblaciones se han visto afectadas por esta enfermedad. En
Inglaterra existe una incidencia de 4/100.000 nacimientos y una frecuencia de
portadores de 1/80. En cambio, en Italia su incidencia es mayor, presenta 7,8/100.000
nacimientos, con una frecuencia de portadores de 1/57. En Alemania, la frecuencia de
portadores es la misma que en Italia, sin embargo, su incidencia se incrementa, siendo
de 10/100.000 nacimientos.?

La AME se considera una de las principales causas hereditarias de mortalidad
infantil, con frecuencia las de tipo 0 y tipo 1 son las més graves, y suelen darse en
mayor medida, puesto que representan el 70% de los casos.?

En Espafa, hay 100 casos nuevos al afio, de los cuales, la mitad son de AME tipo
1, y existen mas de 1.000.000 de portadores que pueden transmitir la enfermedad.? 12
Aproximadamente, 1.5000 familias han presentado esta enfermedad en algunos de sus

integrantes.”

En Canarias, la prevalencia de AME es de 1,6/100.000 habitantes.* Se estima que
en la provincia de Santa Cruz de Tenerife hay 12 casos de AME, de los cuales 8 hacen
referencia a poblacion adulta y 4 a nifios. Dentro de la misma provincia, 11 casos
pertenecen a la isla de Tenerife y solo uno de ellos a la de La Palma, este Gltimo es un
caso en adultos. Por otra parte, en la provincia de Las Palmas de Gran Canarias se
calculan 14 casos de AME. De ellos, la mitad son en adultos y la otra mitad en nifios.
Si prestamos atencidon a cada isla, en Lanzarote encontramos 3 casos, 2 en adultos y 1
nifio. En Fuerteventura se contabilizan 3 casos, 1 en adultos y 2 en nifios. Mientras que
en Gran Canaria se han identificado 8 casos, la mitad en adultos y la otra mitad en

nifios.’
1.7 ESCALAS

Segiin el articulo “The Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of
Neuromuscular Disorders (CHOP INTEND): Test development and reliability” de
A.M. Glanzman et al. de 2010, una de las escalas mas empleadas para seguir la
evolucion de pacientes con AME, y en concreto, la de tipo 1, es la escala CHOP
INTEND. Su fiabilidad se evalu6 realizando el test en una poblacion de nifios con este
tipo de patologia, en un grupo mixto de sujetos que presentasen enfermedad
neuromuscular y debilidad; y realizando una comparacion con un grupo de lactantes

de desarrollo tipico normal. La alta fiabilidad encontrada en el grupo con AME
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permitio el uso de esta escala en una poblacion mas amplia de menores con

enfermedades neuromusculares.?

La realizacion de escalas para la AME tipo 1 es compleja debido a la poca tolerancia
a la movilizacion y la condicion inestable en el foco médico, lo cual queda recogido
en el articulo “Evaluacion Funcional en pacientes portadores de atrofia musculo
espinal ambulantes y no ambulantes” elaborado por Karin Mufioz Avendafio en 2018.
Al principio, se comenzo utilizando el Test of Infants Motor Performance (TIMP),
empleado normalmente en poblacién normal. A pesar de su buena fiabilidad, los items
valorados en decubito prono no se toleraron adecuadamente, por la poca capacidad
respiratoria y dificultad en el manejo de secreciones. Sin embargo, la escala CHOP
INTEND fue disefiada para aplicarla a recién nacidos hasta 18 meses, y esta basada en
escalas previas de desarrollo motor normal y valoraciones neuroldgicas en nifios, tanto
pretérminos como términos. Se conforma de 16 items, es fécil de aplicar y bien
tolerada. Su puntuacion méaxima es de 64 puntos y se evalta la movilidad espontanea
e inducida en decubito supino, y la actividad refleja en suspension ventral (Landau y
Galant). La puntuacién varia entre 0 y 4; siendo 0 sin respuesta, 1 respuesta minima,
2 respuesta parcial, 3 respuesta casi completa y 4 respuesta completa.z

Como consecuencia al ligero aumento de la supervivencia en nifios con AME tipo
1, se pretende registrar de forma longitudinal el desarrollo motor, para conocer si en
algin momento de la vida del paciente, logra alcanzar items del desarrollo normal. Por
todo ello, se emplea la escala Hammersmith Infant Neurological Examination (HINE)
Section 2 (HINE-2).2

La escala original se aplica facilmente y evalGa a nifios de entre 2 y 24 meses.
Ademas, incluye caracteres de la valoracion neuroldgica como, los pares craneales,
postura, movimiento, tono y reflejos. Dentro del desarrollo motor, se valora el control
cefalico, la sedestacion, la prension voluntaria, los giros, el gateo y la marcha. La
puntuacion varia entre 0 y 5, siendo 0 la ausencia de movimiento. Por otra parte, la

HINE-2 es mas corta y tiene menos items motores.?

En la actualidad tanto la escala CHOP INTEND como la HINE-2 se emplean como
herramientas para valorar la efectividad en ensayos clinicos. La primera es una escala
especifica para la enfermedad, mientras que la segunda aporta la progresion en el

desarrollo motor y compara cada item con el de un lactante tipico.%
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1.8 TRATAMIENTO

A partir de la confirmacion del diagndstico genético de AME, se debe comenzar un
proceso de didlogo y comunicacion con la familia, considerando diferentes aspectos
en funcién de la edad del paciente, el comienzo de la clinica y la maxima funcion

motora lograda, estableciendo asi el tipo de AME. X

Es indispensable el seguimiento continuado e integral por un equipo
multidisciplinar, los registros de la evolucion, la toma de decisiones con respecto al
tratamiento y la transicion entre pediatria y la etapa adulta. Esto queda detallado en el
articulo “La Atrofia Muscular Espinal en el nuevo escenario terapéutico” del 2018

cuyo autor es Eduardo Tizzano.X°

En la actualidad, no se ha descubierto ningun tratamiento efectivo para curar la
AME. A pesar de ello, su principal tratamiento va encaminado a la mejora de la calidad
de vida de los pacientes por medio de cuidados paliativos. Para ello, se debe considerar
la evaluacion continuada de la funcion respiratoria y las posibles infecciones
producidas, una alimentacion adecuada y los cuidados ortopédicos precisos. Las
patologias respiratorias son la principal causa de mortalidad en pacientes con AME
tipo 1 y AME tipo 2, protagonizadas principalmente, por el fallo de la musculatura
intercostal. Se han desarrollado una serie de aspectos sobre cuidados fundamentales

en los diferentes tipos de AME: %

- AME tipo 1: fisioterapia, ayuda nutricional, manejo de secreciones, tos
efectiva (fisioterapia) y soporte respiratorio no invasivo.

- AME tipo 2: ademas de las pautas para la AME tipo 1, debe considerarse, la
escoliosis. Para ello, se debe tener en cuenta la fisioterapia y/o medidas
quirdrgicas.

- AME tipo 3: para pacientes que no consiguen la marcha, el seguimiento sera
como en la AME tipo 2. Sin embargo, los pacientes que deambulan podran
realizar ejercicio fisico ligero como la natacion. Esto permite la disminucién
de contracturas musculares, el desarrollo adecuado de las caderas y aumentar

la densidad dsea.t1?

Por otra parte, dado que se trata de una enfermedad que no presenta una cura
efectiva, la investigacion esta intentando abordarla desde distintos enfoques a nivel

terapéutico, con el fin de conseguir un tratamiento eficaz, o bien, disminuir la
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sintomatologia presente. Estos los podemos clasificar en dos tipos diferentes. Por un
lado, aquellos cuyo fin es aumentar la expresion de la proteina SMN (farmacologia y
terapia genica), y por otro, los basados en la prevencion de la apoptosis de las

motoneuronas (farmacologia y terapia celular).t

1.8.1 TRATAMIENTO FARMACOLOGICO

El principal objetivo del tratamiento farmacoldgico es aumentar la expresion de la
proteina SMN, intentando conseguir un incremento de la transcripcion del gen SMN2,
dado que todos los tipos de AME tienen, al menos, una copia. Otros de los fines de

este tratamiento son: *

- Lainclusion del exdn 7 de SMN2, que consigue un aumento de la expresion de
la proteina SMN; asi como, compuestos neuroprotectores que eviten la
degeneracion neuronal.

- Laestabilizacion de la proteina SMN.

- La prevencién de la AME, demostrandose los efectos de farmacos como el

albuterol o salbutamol (parece aumentar los niveles de la proteina SMN). 1

En Espafa, el acceso al tratamiento farmacoldgico se encuentra en continua
evolucion. El primer tratamiento comercializado, desde el 1 de marzo de 2018, para la
AME es Spinraza ®. Se trata de un oligonucleétido, molécula capaz de unirse al ARN
del gen SMN2 y acelerar la produccion de la proteina SMN. Su administracion es
mediante puncion lumbar y dentro del centro hospitalario. Concretamente en Canarias,
es posible administrar este farmaco en el Hospital Universitario Nuestra Sefiora de la
Candelaria (Tenerife) y en el Hospital Insular Materno Infantil (Las Palmas de Gran

Canaria).

Por otra parte, se esta llevando a cabo un ensayo clinico para afectados de AME
Ilamado Firefish con el compuesto Ridisplan por la entidad farmacéutica Laboratorios
Hoffmann — La Roche. La via de dosificacién es oral. Se encuentra en la parte 2 de la
fase 111y no presenta grupo placebo. El perfil de AME escogido en el ensayo es tipo 1
de entre 1 y 7 meses de edad. Se esta realizando en el Hospital Virgen del Rocio
(Sevilla) por el Dr. Marcos Madruga y el Hospital San Joan de Deu (Barcelona) por el

Dr. Andrés Nascimiento.t
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1.8.2 TERAPIA GENICA

La Terapia Génica se presenta como una posibilidad de tratamiento de
enfermedades, cuyo objetivo es modificar la expresion de los genes de una persona, 0
bien, el cambio de genes anormales. Su funcionamiento es mediante el suministro de

ADN en lugar de farmacos. 8

En el caso de la AME, la finalidad es la correccion de la causa de la enfermedad,
esto es, la sustitucion del gen SMN1 erroneo. Se han realizado investigaciones con
ratones, dando resultados positivos, ya que el 60% de las motoneuronas de la medula
espinal expresaban el gen SMN1 y corregian la funcién motora y muscular. Sin
embargo, solo fue posible al dia siguiente del nacimiento, pues al realizarlo despues,

sus efectos eran ausentes o muy bajos.

En la actualidad, se estan realizando otros ensayos clinicos que incluyen la
administracion de farmacos via oral capaces de modificar la inclusion del exén 7'y con

buenos resultados. °

En 2017 se realiz6 un estudio con 15 pacientes que presentaban AME tipo 1, a los
cuales se les administr6 una dosis de terapia génica de Self-complementary adeno-
associated virus serotype 9 (SCAAV9). Los pacientes se dividieron en dos cohortes. La
primera estaba conformada por 3 pacientes que recibieron una dosis baja, y la segunda,
por 12 pacientes, que recibieron una dosis alta. A ambas se les administrd esteroides
via oral durante 30 dias. En el momento de comenzar el tratamiento, la edad media de
los pacientes era de 6,3 meses en la cohorte 1y de 3,4 meses en la 2. Los pacientes de
ambas cohortes aumentaron su puntuacion en la escala CHOP INTEND. Ademas, el
resultado fue mas significativo en la cohorte 2, al presentar una dosis mas alta. Del
total de pacientes de dicha cohorte, 11 podian sentarse sin ayuda y alimentarse via oral
y hablar, 9 podian realizar giros, y 2 caminaron independientemente. Al observar a los
pacientes en agosto de 2017, la totalidad habian alcanzado, al menos, los 20 meses y

no precisaban de ventilacion mecénica permanente.®

En el articulo “Posibilidades de tratamiento en la Atrofia Muscular Infantil”
redactado por Samuel 1. Pascual y Mar Garcia en 2017, se concluye que el suministro
intravenoso de terapia génica a unica dosis en pacientes con AME tipo 1, resultd en
una mejora de la supervivencia, de la funcién motora y un incremento de la puntuacién

en la escala CHOP INTEND.%® También se ha descubierto que, al igual que sCAAV9,
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AAVrh10 muestra un alto potencial de entrada en el SNC y en el tejido muscular

esquelético. >

El 24 de mayo de 2019, Onasemnogene abeparvovec (Zolgensma) recibié la
primera aprobacion de la Administracion de Alimentos y Medicamentos de los Estados
Unidos (FDA) como terapia génica que reemplaza al gen SMNL1, para su
administracion intravenosa en pacientes con AME menores de dos afios en el momento
de la dosificacion. Esta terapia aumenta la proteina SMN en las motoneuronas y
previene la muerte celular neuronal, generando una mejora de la funcién neuronal y
muscular. Esto queda recogido en la revision realizada por Samiah A. Al-Zaidy et al.
en 2019, denominada “From Clinical Trials to Clinical Practice: Practical

Considerations for Gene Replacement Therapy in SMA type 17 1

En los ultimos meses, el laboratorio farmacéutico Novartis ha realizado un sorteo
con el fin de ofrecer a 100 bebés con AME, elegidos aleatoriamente, una inyeccion de
Zolgensma. Este tema ha creado un debate ético y moral acerca de la justicia del

reparto de dosis de esta terapia. 2

El dia 19 de mayo de 2020 la Comision Europea ha autorizado la comercializacion
en Europa de Zolgensma como tratamiento de terapia génica. En la actualidad, se
encuentra disponible en Francia y se espera que lo esté en Alemania proximamente.
Su administracidn es en una Unica dosis, via intravenosa, en pacientes presintomaticos
de AME (menores de 6 semanas en el momento de la administracion) con 2 copias de
SMN1 o 3 copias de SMN2, asi como, en pacientes sintomaticos menores de 21 kg.
Los estudios realizados analizan la eficacia y seguridad del tratamiento. Se logra
constatar la mejora en varios hitos motores, donde los pacientes consiguen la

sedestacion estable e independiente, el gateo y la marcha.2

1.8.3 TERAPIA CELULAR

El trasplante de células madre embrionarias (ESC) permite la sustitucién de células
no-neuronales, aumentar los niveles de factores neuroprotectores y reducir los
compuestos neurotoxicos, lo cual interviene en la mejora de la enfermedad. Su
utilizacion en estudios con animales ha indicado una mejora del fenotipo de la

enfermedad.t
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En la AME es posible utilizar las células madre con dos objetivos distintos. Por un
lado, para el progreso en el campo de la investigacion, ya que son convertidas en
motoneuronas parecidas a las de la AME y se puede hacer uso de los nuevos farmacos
en ellas. Y por otra parte, como tratamiento de pacientes con AME, como se ha

mencionado anteriormente.X®

Durante un estudio en California, se ha desarrollado un método para crear
motoneuronas humanas de alta pureza y han demostrado que el trasplante de estas
células genera beneficios neuropatolégicos y fenotipicos en un modelo de ratones con
AME. Este mismo grupo propuso un ensayo con pacientes que presentasen AME, en
el que se les administraria inyecciones intraespinales de dichas células, sin embargo,

la FDA decidio no llevarlo a cabo. 2

2. JUSTIFICACION

Tras la realizacion de una amplia bdsqueda acerca de la Atrofia Muscular Espinal,
y en concreto, la de Tipo 1, se ha podido comprobar la escasa evidencia cientifica en
cuanto al tratamiento fisioterapico de la enfermedad. Sin embargo, la informacidn
existente propone que un diagndéstico y una intervencion interdisciplinar precoz tienen
una repercusion favorable en la evolucion de la misma. Por ello, la combinacion entre
el tratamiento farmacoldgico junto con el tratamiento fisioterapico ajustado a las

caracteristicas clinicas del paciente esta dando resultados positivos.

Hemos conocido el caso de un paciente con esta enfermedad que se encuentra en
tratamiento desde el nacimiento y hemos comprobado que esta desarrollando patrones
atipicos de aumento de tono en extremidades. Se trata del primer paciente
diagnosticado con esta patologia en Canarias que recibe un tratamiento con Nusinersen
de forma precoz (12 dias de vida). Debido a ello, decidimos realizar un seguimiento
del paciente, observando y analizando el avance de los aspectos clinicos desarrollados
a consecuencia tanto del tratamiento farmacol6gico como fisioterapico. Ademas, se
plantea un proyecto de valoracion y tratamiento de fisioterapia acorde a las

caracteristicas clinicas del paciente.
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3. OBJETIVOS

3.1 OBJETIVO GENERAL

- Disefiar un proyecto de valoracion y tratamiento fisioterapico de un paciente

con Atrofia Muscular Espinal Tipo 1.

3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

- Realizar una revision de caracter sistematica acerca de la Atrofia Muscular
Espinal.

- Explicar el caso clinico de un paciente con Atrofia Muscular Espinal Tipo 1.

- Describir la evolucion de un paciente con Atrofia Muscular Espinal Tipo 1,
durante el periodo de la intervencion fisioterapica.

- Describir las variaciones clinicas de un paciente con Atrofia Muscular Espinal

Tipo 1, con respecto a un paciente “tipo”.

4. MATERIAL Y METODOS

4.1 BUSQUEDA BIBLIOGRAFICA Y PALABRAS CLAVES

Se ha realizado una busqueda bibliografica para comprobar la efectividad del
tratamiento, abordando todos los campos, en la Atrofia Muscular Espinal, y
particularmente, la de Tipo 1. Para ello, se han empleado Palabras Clave: “Atrofia
Muscular Espinal”, “AME”, “Spinal Muscular Atrophy”, “SMA”, “Tipo 17, “Type I”,
“Fisioterapia”, “Physiotherapy”, “Rehabilitation”, “Nusinersen” y “Spinraza” y se han
utilizado las bases de datos Punto Q, Pubmed, Cochrane, Dialnet, Biblioteca de la
Universidad Auténoma de Madrid (UAM), Pedro, Lilacs, ScienceDirect y Asociacién
Espafiola de Pediatria (AEP). Ademas, a la hora de realizar la busqueda se han tenido

en cuenta los criterios de inclusion y exclusion.

4.2 CRITERIOS DE INCLUSION Y EXCLUSION

A continuacion se exponen los criterios de inclusion y exclusion:

Criterios de inclusién

- Articulos, tesis, ensayos clinicos y revisiones bibliograficas que analicen la

evolucion de la Atrofia Muscular Espinal tras la aplicacion de Nusinersen.
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- Articulos, tesis, ensayos clinicos y revisiones bibliograficas que analicen la
evolucion de la Atrofia Muscular Espinal tras la aplicacion de Fisioterapia.

- Articulos, tesis, ensayos clinicos y revisiones bibliograficas que analicen la
evolucion de la Atrofia Muscular Espinal tras la aplicacion de la combinacién
de Nusinersen y Fisioterapia.

- Articulos publicados en los ltimos 10 afios.

- Articulos publicados en inglés, francés y espariol.

Criterios de exclusion

- Articulos que presenten informacidn no relacionada con nuestros objetivos.
- Atrticulos, tesis, ensayos clinicos y revisiones bibliograficas cuyas muestras
sean pacientes adultos.

4.3 DESARROLLO DE LA BUSQUEDA

Se realiza una primera blsqueda en todas las bases de datos, haciendo uso de las
palabras descritas anteriormente. Se acota la bdsqueda en fecha de publicacion a los
10 ultimos afios. En las bases de datos donde se encuentran gran nimero de articulos,
se afiaden filtros como el idioma (inglés y espafiol), el tipo de recurso (articulos) y la
especie (humana), siempre que fuese posible. Sin embargo, hay bases de datos en las
que los resultados han sido escasos, por lo que hemos decidido no afiadir filtros. Tras
haber realizado esta busqueda, se han encontrado 3794 resultados, de los cuales se han
seleccionado 58. Estos han sido clasificados en funcién de la base de datos con la que

han sido encontrados (representacién en Tabla 3).
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TOTAL DE ARTICULOS: 3794 — SELECCIONADOS: 58 — DEFINITIVOS: §
ENCONTRADO SELECIONADOS REPETIDOS DEFINITIVOS

BASE DE DATOS

PUDMED

LILACS

PUNTO Q

SCIENCEDIEECT

BIBLIOTECA
UAM

AEP
FEDERO

DIALNET

COCHEANE

FILTRO
ANO: 2010-2020

IDIOMA:
ESPANOL-INGLES

ESPECIE HUMANA

ANO: 2010-2020

IDIOMA:
ESPANOL-INGLES

RECURSOS:
ARTICULOS

ANO: 2010-2020

ANO: 2010-2020

IDIOMA:
ESPANOL-INGLES

RECURSOS:
ARTICULOS

ANO: 2010-2020

IDIOMA:
ESPANOL-INGLES

263 ART.

11 ART.

1004 ART.

1230 ART.

1250 ART.

1 ART.

2 ART.

31 ART.

21 ART.

17 ART.

13 ART.

1 ART.

1 ART.

5ART.

18 ART.

30 ART.

9 ART.

17 ART.

2 ART.

TART.

2ART.

Tabla 3. Namero de articulos encontrados en la revision bibliogréfica, en funcion de

la base de datos y filtros utilizados. (Elaboracion Propia)

Por ultimo, estos 58 articulos han sido revisados independientemente y se han

escogido 9. El resto de articulos han sido descartados al no presentar relacion directa

con el tipo de AME, el farmaco seleccionado (Nusinersen) y/o al no pasar los filtros

de criterios de inclusién y exclusién citados con anterioridad.

Ademas, hemos catalogados los articulos en funcién de si los pacientes que han

servido de muestra para la investigacion han sido tratados exclusivamente con

fisioterapia, en combinacion con Nusinersen o solamente con el farmaco (ver figura

2).
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TRATAMIENTO

CON FARMACO 41 ARTICULOS

TRATAMIENTO
CON 10 ARTICULOS " TIVO
TRATAMIENTO
f CON FARMACO Y F ARTICULOS . JITIVO

Figura 2. Esquema de clasificacion de articulos encontrados en la revision

bibliogréfica. (Elaboracion Propia)

El primer articulo seleccionado ha sido el titulado Nusinersen for the treatment of

spinal muscular atrophy realizado por Claudia A. Chiriboga y publicado en octubre

de 2017. Su objetivo es comprobar la eficacia del Nusinersen en las formas pediatricas
de AME (Tipo 1y presintomatico). Para ello, analiza tres estudios distintos, los dos

primeros norteamericanos y el tercero aleman: 2

En el primero (denominado CS3A) se registra una muestra de 20 pacientes
menores de 7 meses, respiratoriamente estables y 17 de ellos con 2 copias de
SMN2. Se realizan 2 grupos, uno de ellos formado por 4 pacientes a los que se
les administra una dosis de 6 mg del farmaco, y el otro por los 16 restantes,
cuya dosis es de 12 mg. En ambos grupos se realiza en los dias 1, 15, 85y
posteriormente cada 4 meses, siendo aqui la dosis de 12 mg para los dos grupos.
Al finalizar del seguimiento (49 meses) se detalla un incremento de 11,5 puntos
en la escala CHOP INTEND. #

En el segundo (denominado CS3B = ENDEAR), se registra una muestra de
121 pacientes menores de 7 meses sin compromiso respiratorio y con 2 copias
de SMNZ2. Se realizan 2 grupos de asignacion aleatoria, con uno de 80 pacientes
que reciben el tratamiento farmacologico y otro de 41 que reciben un
tratamiento simulado. Estos se administran los dias 1, 15, 29, 64 y
posteriormente cada 4 meses. Tras culminar el seguimiento (13 meses), se
concluyen mejoras significativas tanto en la escala CHOP INTEND como en
la HINE2 del grupo que recibe tratamiento farmacoldgico. 2

Por ultimo, se explica un estudio (denominado SM201 = NURTURE) realizado

con 17 pacientes presintomaticos, de los cuales 12 presentaban 2 copias de
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SMNZ2. Reciben el tratamiento de la misma forma que en el estudio anterior y
tras finalizar el seguimiento (29 meses) se consigue un 100% de supervivencia

sin requerir soporte ventilatorio y con un perfil de desarrollo favorable.?*

El segundo articulo escogido ha sido elaborado por Vamshi K. Rao et al., publicado
en diciembre de 2018 y se titula Gene Therapy for Spinal Muscular Atrophy: An

Emerging Treatment Option for a Devastating Disease. El objetivo del mismo es

proporcionar evidencias clinicas de las nuevas opciones de tratamiento y por ello se

exponen varios estudios donde destacamos dos: 2

El primer estudio es el mismo descrito en el articulo anterior, y el segundo
emplea una muestra de 25 pacientes menores de 6 semanas de edad,
diagnosticados de AME tipo 1 genéticamente y tratados con Nusinersen. Tras
un seguimiento de 25 meses, se concluye que mejoran los items motores,

llegando a la sedestacion sin apoyo e incluso a la deambulacion.?

El tercer articulo seleccionado se denomina Evaluation of Children with SMA

Type 1 Under Treatment with Nusinersen within the Expanded Access Program in

Germany, publicado en 2018 y redactado por Astrid Pechmann et al. Como su propio
nombre indica, el estudio ha sido realizado en Alemania. Su fin principal es evaluar el
efecto del Nusinersen en periodos prologados de tratamiento de pacientes con AME
tipo 1. Para ello, se extrae una muestra de 61 pacientes (cuyos sintomas aparecian con
menos de 6 meses de edad) y se les administra el farmaco en los dias 1, 15, 30, 60 y
180. En un principio, la dosis varia en funcion de la edad y posteriormente, se
suministra 12 mg a todos por igual. Tras 6 meses de tratamiento la escala CHOP
INTEND aument6 en 8-9 puntos, produciéndose un incremento de 15 0 mas puntos en
11 pacientes. Mientras que la escala HINE-2 constaté una mejoria de 2 puntos tras el

mismo periodo de tiempo.2°

El cuarto articulo ha sido redactado por Karolina A. et al. en octubre de 2018 y se

denomina Nusinersen in patients older than 7 months with spinal muscular atrophy

type 1. El principal objetivo es evaluar la seguridad y eficacia clinica del Nusinersen
en pacientes mayores de 7 meses con AME tipo 1. En el articulo se escoge una muestra
de 33 pacientes con AME tipo 1, de aproximadamente 7 meses de edad, a los que se
les ha administrado el farmaco. Tras una evolucion de 6 meses, se concluye una mejora
de 2 puntos en la escala HINE-2 y de 4 en la escala CHOP INTEND.%
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El quinto articulo se titula Sitting in patients with spinal muscular atrophy type 1

treated with Nusinersen, es publicado en marzo de 2020 y redactado por Karolina A.

et al. El fin principal es valorar la posibilidad de sedestacion de nifios con AME tipo 1
tratados con Nusinersen. Para ello, se realiza un estudio en Bélgica y Francia, donde
se escoge una muestra de 53 pacientes. De ellos, 2 fallecieron por fracaso respiratorio
y 1 se retird del tratamiento por falta de mejoras respiratorias y motoras al segundo
mes. Tras 14 meses de tratamiento, 15 nifios eran capaces de llegar a sedestacion sin
ayuda, y de estos, 5 podian realizarlo a los 6 meses de tratamiento. Ademas, los mismos
presentaban una mayor capacidad motora anterior al tratamiento. Se pudo concluir,
por tanto, que una alta capacidad motora de base y una mejora de 2 puntos en la escala
HINE-2 tras 6 meses de tratamiento fueron factores predictivos para la adquisicion de

la sedestacion.2®

El articulo sexto ha sido elaborado por Tamara D. et al, publicado en octubre de

2019 y bajo el nombre de Clinical Evidence Supporting Early Treatment Of Patients

With _Spinal Muscular_Atrophy: Current Perspectives. El objetivo del articulo es

verificar la eficacia de la atencidén temprana en pacientes con AME desde distintos
enfoques clinicos. Se exponen tres estudios distintos referidos al AME tipo 1 que se

detallan a continuacién: 2

El primer estudio es el denominado ENDEAR (CS3B), explicado en el articulo
Nusinersen for the treatment of spinal muscular atrophy detallado con
anterioridad. El segundo estudio también ha sido abordado en el mismo
articulo, y es el denominado NURTURE (SM201). £

El tercer estudio ha sido realizado en lItalia. Consta de una muestra de 104
pacientes con AME tipo 1 tratados 6 meses en Italia. Del total, 9 pacientes eran
menores de 7 meses al inicio del tratamiento, y de ellos, 7 mejoraron mas de 4
puntos en la escala CHOP INTEND, lo que corresponde al 77%. Mientras que
de los 95 restantes (mayores de 7 meses al inicio del tratamiento), solo 37

(39%) tuvieron una mejora equivalente a la anterior.2

El séptimo articulo es el titulado Physical therapy services received by individuals

with_spinal muscular_atrophy (SMA), publicado en 2016 y redactado por Sally

Dunaway et al. El fin principal es describir los medios de terapia fisica que reciben los

pacientes con AME vy para ello se recoge una muestra de 105 pacientes de Estados
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Unidos, de los cuales 22 presentaban AME tipo 1. La informacién recogida abarca
datos propios de la Historia Clinica, el nimero de sesiones de fisioterapia al mes y la
duracion de las mismas, el tipo de terapia y si recibia otro tipo de tratamiento. EI 86%
del total de pacientes recibieron tratamiento fisioterapico, el 62% en clinicas de
fisioterapia, el 38% en el colegio, 34% en casa y el 13% en una clinica ambulatoria.
Los ejercicios realizados comprenden estiramientos, ejercicios de fuerza, ejercicio

aerdbico, hidroterapia y actividades funcionales.°

El articulo octavo es titulado Clinical Decision Making in Hypotonia and Gross

Motor Delay: A Case Report of Type 1 Spinal Muscular Atrophy in an_Infant,

elaborado por Kirsten Hawkins Malerba et al., en junio de 2013. Se trata de un estudio
estadounidense cuya meta principal es evaluar el proceso de toma de decisiones
clinicas en un paciente con AME tipo 1. El paciente de 5 meses fue evaluado y tras
los resultados obtenidos de las diferentes pruebas clinicas realizadas, se determing la

actuacion necesaria de distintos especialistas, entre ellos el fisioterapeuta.:

El Gltimo articulo elegido se titula Changing respiratory expectations with the new

disease trajectory of nusinersen treated spinal muscular atrophy [SMA] type 1,

publicado en septiembre de 2018 y elaborado por Dominic A. Fitzgerald et al. Su
principal objetivo es proporcionar estrategias para apoyar las complicaciones

respiratorias de AME. Se destacan dos estudios diferentes: 32

El primer estudio (denominado NURTURE) ya ha sido descrito con
anterioridad. Sin embargo, se afiade el dato de que no se registran muertes ni
fracaso respiratorio que requiera asistencia respiratoria mas de 16 horas al dia
durante mas de 7 dias.

El segundo (designado ENDEAR) también ha sido detallado en el primer
articulo. A pesar de ello, se completa aportando que a los 13 meses de estudio
el 31% de los pacientes tratados con Nusinersen y el 48% de los controles

presentaban un soporte respiratorio invasivo continuo.
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NOMBRE DEL
ARTICULO

Nusinersen  for the

treatment of spinal

muscular atrophy.

Octubre de 2017
Nueva York, EEUU

Gene Therapy for Spinal
Muscular Atrophy: An
Emerging  Treatment
Option for a Devastating

Disease

Diciembre de 2018
EEUU

Evaluation of Children
With SMA Type 1 Under
With

Nusinersen Within the

Treatment

Expanded Access

Program in Germany

Afio 2018

Alemania

AUTOR/ES

Claudia A.
Chiriboga

Vamshi K.Rao et

al.

Astrid Pechmann

et al.

OBJETIVO
Comprobar la
eficacia del

Nusinersen en formas
pediatricas de AME

Proporcionar
evidencias clinicas de
las nuevas opciones

de tratamiento

Evaluar el efecto del
Nusinersen en
periodos prologados
de tratamiento y su
afectacion en

pacientes con AME

MUESTRA

Estudio 1: 20
pacientes AME tipo 1

Estudio 2: 121
pacientes AME tipo 1

Estudio 3: 17
pacientes AME

presintomaticos

Estudio 1: 121
pacientes AME tipo 1

Estudio: 25 pacientes
AME tipo 1

61 pacientes

CONCLUSION

Aumento 11,5 puntos
Escala CHOP INTEND

88% de pacientes < 12
semanas 4 0 mas puntos
Escala CHOP INTEND

Pacientes con 3 copias
SMN2
puntos y con 2 copias,
62,1 puntos

CHOP INTEND

consiguen 64

Escala

88% de pacientes < 12
semanas 4 0 mas puntos
Escala CHOP INTEND

Todos los pacientes

fueron  capaces de
sentarse y la mayoria

podian caminar

Se registra un
incremento de entre 8y 9
puntos en la Escala

CHOP INTEND
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Nusinersen in Patients

Older Than 7 Months

With Spinal Muscular
Atrophy Type 1: A
Cohort Study

Octubre de 2018

EEUU

Sitting in patients with

spinal muscular atrophy

type 1 treated with
Nusinersen

Marzo de 2020

Bélgica

Clinical Evidence
Supporting Early
Treatment Of Patients
With Spinal Muscular
Atrophy: Current
Perspectives

Octubre de 2019

Bélgica

Physical Therapy
Services Received by

Individuals With Spinal
Muscular
(SMA)

Afio 2016
EEUU

Karolina Aragon-
Gawinska et al.

Karolina Aragon-
Gawinska et al.

Tamara

Dangouloff et al.

Atrophy = Sally Dunaway et

al.

Evaluar la seguridad
y eficacia clinica del
Nusinersen en
pacientes mayores de
7 meses con AME
tipo 1

Determinar la
probabilidad de la
adquisicion de la
sedestacion en
pacientes con AME
tipo 1 tratados con

Nusinersen

Verificar la eficacia
de la atencion
temprana en

pacientes con AME

Describir los medios
de terapia fisica que
reciben los pacientes
con AME

33 pacientes AME
tipo 1

53 pacientes AME
tipo 1

Estudio 1: 121

pacientes AME tipo 1

Estudio 2: 104

pacientes

Estudio 3: 17
pacientes AME

presintomaticos

105 pacientes AME
de los cuales 22 con
AME Tipo 1

Mejora de 4 puntos en la
Escala CHOP INTEND

15 pacientes fueron
sentarse
ellos, 11

aumentaron mas de 2

capaces de

solos. De

puntos Escala HINE

88% de pacientes < 12
semanas aumentan 4 o
mas puntos  Escala
CHOP INTEND

77% de pacientes < 7
meses aumentan 4 0 méas
puntos Escala CHOP
INTEND

Pacientes con 3 copias
SMN2
puntos y con 2 copias,
62,1
CHOP INTEND

86% del total reciben
fisioterapia. Pacientes de
AME tipo 1 reciben 8

sesiones/mes.

consiguen 64

puntos  Escala

Los
estiramientos (94%) y
gjercicios de fuerza
(41%) eran las terapias

mas utilizadas
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Clinical Decision
Making

and Gross Motor Delay:

in  Hypotonia

A Case Report of Type 1
Spinal Muscular

Atrophy in an Infant

Junio de 2013
EEUU

Changing  respiratory
expectations with the
new disease trajectory of
nusinersen treated
spinal muscular atrophy

[SMA] type 1

Septiembre de 2018
Australia

Kirsten Hawkins
Malerba et al.

Dominic A.
Fitzgerald et al.

Evaluar el proceso de
toma de decisiones
clinicas en un
paciente con AME
tipo 1

Proporcionar
estrategias para
apoyar las

complicaciones

respiratorias de AME | pacientes AME tipo 1

1 paciente AME tipo
1

Estudio 1: 17
pacientes AME

presintomaticos

Estudio 2: 121

Importancia de la
decision del
fisioterapeuta en la toma
de decisiones dentro del
equipo multidisciplinar.

Importancia del
diagndstico precoz en
AME tipo 1

No se requiere asistencia

respiratoria continua

31% de
tratados con Nusinersen
y 48% el

necesitaron ventilacién

pacientes

control

invasiva continua

Tabla 4. Tabla donde se recogen los autores, objetivos, muestras y conclusiones de

los articulos seleccionados. (Elaboracion Propia)

Tras la revision realizada, se puede concluir que la administracién del farmaco

Nusinersen genera una mejoria en los pacientes con AME tipo 1, produciendo un
aumento de la puntuacién en las escalas HINE y CHOP INTEND. Ademas, la
evolucion serd mejor con un diagnéstico precoz de la enfermedad. Por otra parte,
hemos comprobado la escasa evidencia de los efectos de la fisioterapia en estos
pacientes. A pesar de saber que es un papel importante en el desarrollo de la patologia,

no aparece cuantificado el grado de mejora.

5. CASO CLINICO

A continuacion se detalla el caso clinico de un lactante atendido en la Unidad de
Rehabilitacion Infantil Dr. Guigou con derivacion del Hospital Universitario Nuestra
Sefiora de la Candelaria (HUNSC). En el anexo n° 1 se adjunta el consentimiento

firmado por la familia del menor para la utilizacidn de los datos clinicos y las iméagenes
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del mismo. Ademas, se ha presentado un informe motivado del TFG al Comité de Etica

de la Investigacion del Hospital Universitario de Canarias (ver anexo n°2)

5.1 DATOS CLINICOS SIGNIFICATIVOS

El caso clinico escogido es acerca de un nifio llamado Neydan. Se expone a
continuacidn su historia clinica: nace el dia 5 de julio de 2019 un lactante a término de
41 semanas y 4 dias tras una cesarea electiva (embarazo controlado) con un peso de
3,760 kg y una longitud de 53 cm (ver figura 3). Su madre, de 34 afios de edad en el
momento del parto, tuvo un aborto previo a los 6 meses de gestacién por causas
desconocidas.

Figura 3. Paciente recién nacido. (Elaboracién Propia)

Desde el nacimiento, Neydan presenta hipotonia global severa con arreflexia, y es
diagnosticado a los dias de vida de AME tipo 1 (gen SMN1 deleccién homocigota de
los exones 7y 8 con 0 copias y 2 copias del gen SMN2), confirmado mediante estudio
genético, por lo que se le ingresa a las 3 horas de vida. Se le pasa el test de Apgar al
primer minuto con una puntuacion de 9 y a los 5 minutos con 10 puntos. Da comienzo
el tratamiento en Neonatologia del HUNSC y posteriormente derivado a la Unidad de

Rehabilitacion Infantil Dr. Guigou.

Es tratado por un equipo multidisciplinar desde su nacimiento, que incluye,

fisioterapia, neuropediatria, enfermeria, neumologia, pediatria y trabajo social.

Se inicia el tratamiento farmacoldgico especifico para la enfermedad (Nusinersen)

a los 12 dias de vida por via intratecal.

Creemos importante destacar que el nifio no ha contraido ningun tipo de

enfermedad hasta el momento.
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5.2 EVOLUCION

5.21 TRABAJO SOCIAL

Un mes después del nacimiento de Neydan, su madre acude a consulta para revisar

la documentacidn, con el fin de solicitar Discapacidad y Dependencia.

5.2.2 NEUMOLOGIA INFANTIL

En octubre de 2019, el neumdlogo solicita la administracion de Palivizumab. El

paciente presenta un tono aceptable en la exploracion fisica y una auscultacion normal.

A finales de mayo de 2020, neumologia pauta como tratamiento respiratorio el
empleo de iSleep 25. Se trata de un sistema con funcion de CPAP que permite impedir
el colapso de las vias respiratorias superiores evitando, de esta forma, problemas
asociados a la obstruccion de dichas vias.

A principios de junio de 2020, el neumdlogo realiza un seguimiento. Durante ese
periodo hay poca utilizacion de CPAP (2 veces al dia, 15-20 minutos), debido al llanto

del paciente.

5.2.3 NEUROLOGIA INFANTIL

A los 2 meses de vida, Neydan presenta en la exploracion, un buen aspecto general,
esta atento y sigue con la mirada realizando giro cefalico. Muestra un tiraje costal leve.
En reposo, se coloca con miembros superiores semiflexionados sobre la cama, levanta
el miembro superior izquierdo y lo dirige a linea media. Los miembros inferiores los
mantiene semiflexionados, los arrastra y desplaza. Presenta una mejoria de la hipotonia
generalizada con respecto al ingreso. Muestra caida cefalica a la traccién de miembros
superiores, sin embargo, mantiene la cabeza varios segundos en sedestacién con
contencion de hombros. Muestra mejoria del tono axial, intentando la extension
cefélica y lateralizando la pelvis al estimulo durante la suspension ventral. En cuanto
a la alimentacidn, recibe leche artificial (150 cc) cada 4 horas, sin atragantamientos,
con buena succién y termina la toma en 10-15 minutos. Realiza deposiciones normales

y duerme bien.

Dos meses mas tarde, se produce una reunion con el jefe del servicio de Pediatria

y Farmacia para solicitar la autorizacion de iniciar una nueva terapia (Zolgensma). Sin
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embargo, su madre considera que con el farmaco administrado (Nusinersen), su hijo

evoluciona favorablemente, por lo que dicha nueva terapia queda excluida.

A los 6 meses de vida, Neydan se muestra muy atento y rie a carcajadas. Atiende
a las conversaciones y sigue con la mirada. Presenta sostén cefélico y realiza medios
volteos (ver figuras 4-6). En decubito supino, es capaz de elevar los pies del plano
horizontal con flexion de cadera. Brazos en flexion, dirigiendo la mano al objeto tras
estimulacion, llevandolo hasta el hombro con respecto al plano horizontal. En decubito
prono, no consigue extension de cuello, solo realiza giro cefalico hacia la derecha.
Comienza la alimentacién con cuchara. Férmula de inicio (240 ml cada 4-5 horas).
Termina el biberon a los 20 minutos. Duerme bien durante toda la noche y realiza

deposiciones en dias alternos.

Figura 4, 5, 6. Secuencia de volteo desde decubito prono a decubito supino.

(Elaboracion Propia)

5.2.4 ENFERMERIA

Quedan registradas las dosis de administracion de Nusinersen via intratecal, asi
como, la de Palivizumab via intramuscular. Se anota el envio de muestras de liquido
cefalorraquideo (LCR) a laboratorio para su andlisis. Ademas, se recogen datos de

peso y talla en las diferentes consultas.

5.2.5 FISIOTERAPIA

Paciente que a los 11 dias de vida presenta una hipotonia global y se encuentra en
tratamiento intrahospitalario. El equipo de Neuropediatria acude a valoracion conjunta
con Fisioterapia, pasandole la escala funcional de valoracion motora CHOP INTEND
(ver anexo 3), obteniendo una puntuacion total de 8/64.
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A los 25 dias de vida, no hay aumento apreciable de la actividad, su movilidad de
cuello es de 10-15 grados y por primera vez, levanta dedos y mano izquierda contra
gravedad. Dos dias mas tarde, presenta mayor actividad espontanea en dedos de las
manos y frena un instante la caida pasiva de la extremidad. Tres dias después, se
aprecia mayor movilidad de cuello y mufiecas, de pequefia amplitud y a favor de la

gravedad, asi como, mejor prension palmar.

A los 32 dias de vida, consigue llevarse la mano derecha a la boca, y tras 4 dias,
aparece el reflejo de retirada a la estimulacion plantar. Se aprecia flexion de codo y
ofrece cierta resistencia a la caida pasiva de miembros superiores. Se distingue una

mejoria progresiva en la gesticulacion facial.

Con 1 mes y 11 dias, Neydan presenta un buen contacto con el entorno.
Seguimiento visual y auditivo no constante. Una cabeza normoconfigurada con
fontanela anterior normotensa sin palpacion de crestas éseas. Presenta balance
articular libre, cadera y pies sin alteraciones. Se observa un control postural escaso,
sin sostén cefalico, separa antebrazos y brazos del plano horizontal, y no presenta
prensién palmar ni plantar. Muestra movilidad espontanea escasa y pobre. Consigue
liberar los dedos al contacto de manos y llevar las manos al tronco. Se aprecia actividad
distal de miembros inferiores a la estimulacion tactil plantar. A la estimulacion de la
musculatura paravertebral, aparece Galant con minima actividad. En cuanto al patrén

respiratorio, es notable una disociacion toraco-abdominal y leve tiraje subcostal.

A los 4 meses y 13 dias, el paciente acude a consulta, donde se le pasa la escala
CHOP INTEND (ver anexo 4) obteniendo una puntuacion final de 38/64.

A los 10 meses y 28 dias, se le aplica la escala CHOP INTEND (ver anexo 5) por

tercera vez, denotandose una mejora de 12 puntos (50/64) sobre la anterior escala.

5.2.6 OTROS DATOS

Atendiendo a otros aspectos basicos que deben ser tenidos en cuenta en relacion

con el estado general de Neydan, cabe destacar:

e Atencion: es adecuada para su edad y sigue con la mirada en todas las

direcciones.
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e Conducta: reconoce la presencia de otro nifio en un espejo pero no se
reconoce a si mismo.

e Conducta afectiva: sonrisa social, reconoce a familiares, interactia con
personas en busca de ayuda y risa.

e Alimentacion: come puré y frutas molidas, leche y cereales (ver figura 7).

e Lenguaje: balbuceos, dice papd y mama.

El paciente a valorar presenta un desarrollo cognitivo completamente normal y

adecuado a su edad.

Figura 7. Alimentacion del paciente. (Elaboracién Propia)

5.3 VALORACION

En una primera etapa, en enero de 2020, conocimos a Neydan y a su madre. Una
vez realizadas las presentaciones pertinentes y habiendo hablado con ella sobre la
patologia de su hijo, nos facilitd el consentimiento informado para la realizacion del
Trabajo de Fin de Grado y el acceso a los datos clinicos de Neydan, asi como, la toma

de fotografias (ver anexo 1).

Durante la primera toma de contacto con el nifio pudimos observar su estado actual,
su comportamiento y las capacidades adquiridas con relacion a un desarrollo

psicomotor normal.

5.3.1 PROPUESTA DE VALORACION DE FISIOTERAPIA

A) LLEGADA A CONSULTA

Antes de comenzar a realizar la valoracion, se observara la manera en la que el
paciente llega a la consulta, por quién se encuentra acompafiado, si viene en un carrito

0 en los brazos de un adulto y la postura adquirida.
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B) POSTURA

A continuacion se procedera a valorar la postura del paciente en diferentes

posiciones:

- Decubito supino

- Decubito prono

- Decubito lateral derecho y decubito lateral izquierdo
- Sedestacion

Para ello se observara la simetria de las extremidades, el tono muscular, la calidad

y cantidad de movimiento y otras anomalias que puedan distar de la normalidad.

Se debe prestar especial atencién a la cabeza del paciente. Comprobar su tamafio,

que presente una forma adecuada y el control de su movimiento.
C) VOLTEOS

Se procedera a valorar la capacidad del paciente de realizar volteos desde decubito
supino a prono y viceversa, observando la calidad y fluidez del movimiento, asi como,

la activacion de los distintos grupos musculares durante su desarrollo.

Se evaluara si el nifio es capaz de realizar los giros por si mismo, o bien, si necesita
ayuda parcial o total para llevarlos a cabo. Si se trata del Gltimo caso, se tendra en

cuenta si la facilitacion del volteo se realiza desde miembros superiores o inferiores.
D) VALORACION ARTICULAR Y MUSCULAR

Se realizara una valoracion articular especifica por medio de una medicion

goniométrica, comprobando la amplitud de los arcos de movimientos.

También se llevard a cabo una valoracién muscular, para ello se debera tener en

cuenta los siguientes puntos:

- Tono muscular. Como se ha descrito anteriormente en la evolucion del
paciente, este presenta una hipotonia generalizada, por lo que estaria indicado
pasar una escala especifica para la misma. Una de ella es la escala de Campbell,
que clasifica la hipotonia en 4 grados: normal, hipotonia leve, hipotonia

moderada e hipotonia severa.®
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- Balance muscular. Haciendo uso de la escala DANIELS, se valorar la fuerza
muscular, tanto de miembros superiores como inferiores.

- Acortamientos y elongaciones. Se conoce que el paciente presenta
acortamientos musculares, principalmente, en el psoas, los gemelos y los
isquiotibiales, por lo que seré necesario tenerlo en cuenta para trazar una pautas
adecuadas en el tratamiento de los mismos. No existe ningun tipo de
elongacion muscular por si misma, las laxitudes articulares existentes vienen
dadas por la propia hipotonia generalizada del nifio. Por otra parte, en el
momento actual no se han encontrado alteraciones en los miembros superiores,
lo que no descarta una posible valoracion futura de las mismas. A pesar de ello,
en una etapa anterior, Neydan presentaba acortamientos en flexores de mufieca,
que lograron corregirse con la aplicacion de kinesiotape (ver figuras 8, 9). Esto
permitié un mejor trabajo de extensores de mufieca y la separacion del pulgar,

ademas de activar la propiocepcion.

Figuras 8, 9. Tratamiento con kinesiotape para flexores de mufieca. (Elaboracién

Propia)
E) VALORACION OSTEOARTICULAR

El paciente no presenta ningun tipo de alteracion en miembros inferiores ni
superiores. Sin embargo, por la postura que esta adoptando en el asiento pélvico, se
sospecha de la aparicion de una escoliosis. Seria preciso realizar una buena valoracion
de la posible alteracion, que podria ajustarse a una rotacién derecha de los cuerpos
vertebrales, por lo que presenta mayor apoyo en el lado izquierdo de su cuerpo (ver
figura 10). Esto podria deberse a la mayor debilidad del lado contralateral de su

cuerpo, y no a contracturas o acortamientos del mismo lado.
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Figura 10. Postura escolidtica en asiento pelvico. (Elaboracion Propia)
F) VALORACION RESPIRATORIA

Para realizar una correcta evaluacion respiratoria, habria que comenzar valorando
la musculatura que se encarga de su funcion. Fundamentalmente el diafragma, pero
sin olvidarse de musculos encargados de la espiracion, asi como otros accesorios. Hay

que recordar que en esta enfermedad, los intercostales se encuentran muy afectados.

Atendiendo a la respiracion, se comprobard la frecuencia respiratoria, el ritmo y el
tipo, asi como, la profundidad y la movilidad tordcica. Es importante comprobar la
capacidad de toser y de expectorar del paciente, ademas de descartar la presencia de

disnea y cianosis.

Para que la valoracidn sea completa, se debe realizar una auscultacién pulmonar

para advertir de la posible presencia de ruidos respiratorios.

Se observara el patron respiratorio, se valoraré el leve tiraje subcostal que presenta
el paciente a tratar, y se le realizara una pulsioximetria para comprobar la saturacién

de oxigeno.
G) PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Debido a la edad del paciente, no se le ha realizado ningun tipo de prueba
complementaria. Sin embargo, cuando estuviese indicado, seria conveniente
realizarlas. Esto se llevara a cabo con el fin de realizar un seguimiento de la escoliosis

gue se sospecha de que esta en proceso de formacion.
532 ESCALAS

Se realiza la primera valoracion mediante la escala de CHOP INTEND el dia 16 de
julio de 2019 alcanzandose una puntuacion de 8/64 (ver anexo 3). Cuatro meses mas
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tarde, se procede a la segunda evaluacion por medio de la misma escala, el dia 18 de
noviembre de 2019, donde se objetiva un total de 38/64 puntos (ver anexo 4)

(representacion en tabla 5).

ESCALA CHOP INTEND

1* (16-07-2019 2*(18-11-2019) | 3* (4-06-2020
1/4 4/4 44
1/4 2/4 4/4
3/4 4/4 4/4
0/4 4/4 4/4
0/4 2/4 4/4
0/4 2/4 2/4
0/4 2/4 2/4
0/4 474 4/4
0/4 474 44
1/4 2/4 4/4
0/4 3/ 4 3/ 4
0/4 3/ 4 3/4
0/4 274 2/4
0/4 0/4 2/4
0/4 0/4 2/4
2/4 0/4 2/4
Puntuacion total 8/064 358/064 >/ 64

Tabla 5. Evolucion de resultados de la Escala CHOP INTEND. (Elaboracion Propia)

Por ultimo, se ha llevado a cabo la realizacién de esta escala por tercera vez el dia
4 de junio de 2020, con la que se ha podido valorar la evolucién que el paciente esta

consiguiendo, obteniéndose una puntuacion de 50/64 (ver anexo 5).

5.4 TRATAMIENTO

5.4.1 TRATAMIENTO FARMACOLOGICO

Inicia el tratamiento farmacoldgico (Nusinersen) a los 12 dias de vida (primera
dosis) por via intratecal (mediante puncion lumbar), con una solucién inyectable de 12
mg por administracion. Para ello, previamente se recoge una muestra de LCR. Catorce
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dias después se administra la segunda dosis, el dia 31 de julio de 2019. Seguidamente,
tras pasar dos semanas, se vuelve a suministrar una tercera dosis, efectuandose el dia
14 de agosto de 2019. Posteriormente, se administra una cuarta dosis, pasados 35 dias

desde la Ultima, inyectandose por tanto, el dia 18 de septiembre de 20109.

Por consiguiente, tras recibir las 4 dosis de carga, se administra cada 4 meses una
dosis de mantenimiento. La primera se inyecta a los 6 meses y 12 dias de vida, es decir,
el dia 17 de enero de 2020. Con esto, la siguiente dosis suministrada, equivalente a la

segunda de mantenimiento, se realiza el 22 de mayo (representacion en tabla 6).

También se le administran dos dosis (octubre 2019 y febrero 2020) de Palivizumab,
que es un anticuerpo monoclonal IgG1k humanizado que tiene una fuerte actividad
inhibitoria de la fusion y un efecto neutralizante frente a cepas de los subtipos Ay B,

del virus respiratorio sincitial (VRS).2*

Por tanto, esta indicado para prevenir las enfermedades graves del tracto
respiratorio inferior que precisan de hospitalizacion, ocasionadas por el VRS en nifios

con alto riesgo de padecer esta enfermedad.®*

Su administracion se lleva a cabo por via intramuscular, con una mayor preferencia

en la cara anterolateral del muslo, utilizando la técnica aséptica estandar para su

inyeccion.
NUSINERSEN
1? Dosis de Carga 17 de julio de 2019
2* Dosis de Carga 31 de julio de 2019
3" Dosis de Carga 14 de Agosto de 2019
4* Dosis de Carga 18 de zeptiembre de 2019
1" Dosis de Mantenimiento 17 de enero de 2020
2* Dosis de Mantenimiento 22 de mayo de 2020
PALIVIZUMAB
1" Dosis 20 de octubre de 2019
27 Dosis 12 de febrero de 2020

Tabla 6. Dosis administradas del tratamiento farmacologico. (Elaboracion Propia)

5.4.2 PROPUESTA DE TRATAMIENTO FISIOTERAPICO

e OBJETIVOS
o Acorto plazo
* Reducir los acortamientos
= Ganar tono muscular

= Conseguir una sedestacion adecuada y estable
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= Realizar volteos completos
= Mejorar la actitud escolidtica
= Disociar cinturas (pélvica y escapular)
= Fortalecer la musculatura respiratoria, evitando asi, posibles
complicaciones futuras
o Alargo plazo
= Facilitar la reptacion y el gateo
= Conseguir transferencias de sedestacion a bipedestacion
= Lograr una bipedestacion estable, en vista de una futura

deambulacion

Antes de iniciar el tratamiento es necesario recordar los principios de la
neuroplasticidad, donde el empleo de la funcion y su mejora constante permitiran al
cerebro no olvidarse de ella. Realizar intervenciones que muestren especificidad, en
las que el aprendizaje motor se produzca de forma activa y repetitiva, a intensidad y
tiempo determinado. Conseguir la motivacion del paciente para que sea capaz de
realizar tareas y pueda integrarlas y aplicarlas a su vida diaria. Nunca nos podremos
olvidar de la edad del paciente y de como, la misma, corresponde con su etapa del

desarrollo motor normal.22

Atendiendo a los objetivos planteados anteriormente con relacion al tratamiento de
fisioterapia, hemos decidido establecerlo en 4 fases. Esto se lleva a cabo con el fin de
adquirir las habilidades motoras del desarrollo psicomotor normal, teniendo en cuenta
el estado actual en el que se encuentra el paciente (representacion en tabla 7). Seréa
importante la implicacion familiar durante el desarrollo de cada una de las fases del

tratamiento, por lo que también se pautaran ejercicios para realizar en el domicilio.

FASES DESCRIPCION
1 Restablecimiento de la musculatura acortada
Tratamiento de hipotonia
2 Fortalecimiento de musculatura que favorece la escoliosis

Potenciacion de musculos respiratorios
Facilitar volteos

3 Conseguir el arrastre o gateo
Obtener una sedestacion independiente
4 Transferencia a bipedestacion

Tabla 7. Fases del tratamiento de fisioterapia. (Elaboracion Propia)

39



Durante la primera fase se priorizara el restablecimiento de la musculatura
acortada. Para ello se precisara de la realizacion de estiramientos en la musculatura
que se encuentra acortada. En el caso de Neydan, como ya se menciond en la
valoracion, son el psoas, los isquiotibiales y los gemelos (ver figura 11). La presencia
prolongada de estos acortamientos podria fomentar la debilidad, Ilegando a generar
deformidades, las cuales podrian ser evitadas realizando estiramientos especificos de
esta musculatura. La ejecucion de los mismos no solo evitara estas deformaciones,

sino que ayudard a mantener y aumentar la movilidad articular.

e Estiramiento de isquiotibiales: el paciente se posiciona en decubito supino.
El fisioterapeuta realizar una flexion de cadera de forma pasiva con la rodilla
en extension y flexion dorsal de tobillo, poniendo en tensién toda la
musculatura de la cadena posterior.

e Estiramiento de psoas: el paciente se coloca en decubito lateral, dejando en
la parte superior el lado a estirar. Se realizara de forma pasiva una extension
progresiva de la cadera mediante una toma en cuna del miembro inferior a
tratar. Ademas, se llevara a cabo una estabilizacion pélvica.

e Estiramiento de gemelos: el decubito prono es la posicion adoptada por el
paciente. Se realizara una flexion dorsal de tobillo con la rodilla en flexion. Se
podran lleva a cabo pequefias rotaciones de la misma con el fin de implicar, de

forma mas especifica, a gemelo interno y gemelo externo.

Figura 11. Acortamientos de isquiotibiales y gemelos. (Elaboracion Propia)

En la sequnda fase, el tratamiento ird encaminado a la ganancia de fuerza muscular
con el fin de contrarrestar la hipotonia generalizada. El fortalecimiento se realizara

haciendo especial énfasis en la musculatura méas debilitada que favorece la actitud
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escolidtica. Asi mismo, se potenciaran y estiraran los grupos musculares que

intervienen en la funcion respiratoria.

Tal y como se ha mencionado durante el desarrollo del caso, Neydan presenta una
hipotonia generalizada caracteristica de la enfermedad que padece. A pesar de los
acortamientos o retracciones de musculatura especifica, se constata un bajo tono

muscular global que sera susceptible de tratamiento.

Aungue no nos basemos en un unico método de tratamiento, es importante incidir
en la promocion del movimiento activo, delimitando en él un control motor especifico.
Para ello, se emplearan diferentes pautas de movimiento adecuado, por repeticion
voluntaria del paciente, haciendo uso de distintas técnicas y sin olvidarnos de la

estimulacion sensorial. Se plantearan ejercicios como:

e EI paciente se coloca en sedestacion sobre un fitball (ver figura 12). El
fisioterapeuta se posiciona en frente manteniéndolo bien alineado. Se
realizaran botes verticales con el balon sobre el suelo, asi como,

desplazamientos laterales.

Figura 12. Botes sobre fitball .2

e El paciente adoptara una posicién en decubito prono sobre un fitball (ver figura
13). Se deslizara el fitball en varias direcciones (delante, detras y a ambos
lados), siempre teniendo un control sobre el nifio. Con este ejercicio se pretende
favorecer las reacciones de apoyo Yy actividad muscular, asi como, el control

cefalico.
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Figura 13. Deslizamiento sobre fitball 2’

El paciente se pondré en sedestacion sobre un caballo inflable (ver figura 14).
Se llevaran a cabo saltos sobre el mismo con el objetivo de buscar una
normalizacion del tono. También se podria desestabilizar al nifio en busca de

reacciones de agarre y de enderezamiento.

Figura 14. Sedestacion sobre caballo inflable.2

Se realizardn ejercicios para potenciar la musculatura y favorecer
transferencias de cargas con el paciente en sedestacion (ver figura 15). Este
deberd alcanzar juguetes que se encuentra a su derecha, estimulando asi la
musculatura de dicho lado. De esta forma, también se trabaja la disociacién de

miembros superiores.
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Figura 15. Potenciacion y transferencia de cargas.*

e Se trabajara el enderezamiento del tronco, posicionando al paciente en
pronacién encima de un rodillo a la vez que alcanza el juguete en diferentes
puntos (de frente, arriba, abajo y a los lados) (ver figura 16). Esto ayudara no
solo al fortalecimiento del lado mas débil, sino también a una normalizacion

del tono muscular.

Figura 16. Trabajo sobre rodillo.*

La hipotonia generalizada y la actitud escoliotica repercuten directamente sobre la
funcion respiratoria, por lo que la fisioterapia respiratoria debe convertirse en un
tratamiento fundamental. En nuestro caso particular, nos permitird avanzar en el
fortalecimiento de la musculatura, tanto inspiratoria como espiratoria. Es importante
recalcar la importancia de la mejora de la mecéanica ventilatoria, permitiendo un

aumento de la capacidad respiratoria por medio de la expansion pulmonar.

Atendiendo al caso de Neydan, debemos recordar que no ha presentado ningun tipo
de afeccion respiratoria hasta el momento. Por lo cual, el tratamiento ira encaminado,
como se ha mencionado con anterioridad, al fortalecimiento de la musculatura

implicada. Como foco principal sera la musculatura intercostal, pues se encuentra mas
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afectada en el paciente, aunque sin olvidar masculos principales y accesorios de la

respiracion.

e EI fisioterapeuta realizara estiramientos de la caja toracica para el

mantenimiento de su distension (ver figura 17).

Figura 17. Estiramientos de caja toracica.*:

En cuanto a la tercera fase, se trabajaré en la facilitacion de volteos y algin medio
de desplazamiento, ya sea el arrastre o el gateo. Ademas, se planteara conseguir una

sedestacion estable e independiente.

e En el momento actual, el paciente no realiza volteos completos de forma
dindmica por lo que se facilitaran desde diferentes posiciones. Se partira del
decubito supino hacia el prono y viceversa, pasando por el decubito lateral.
Para ello, se podran llevar a cabo facilitaciones tanto desde la cabeza y cintura

escapular como desde los miembros inferiores (ver figuras 18-20).

Figuras 18, 19, 20. Facilitacion de volteo desde dectibito prono a declbito supino.*

e Para ayudar al desplazamiento de Neydan, se valoraria la facilitacion del
arrastre (ver figura 21). El paciente se posiciona en decubito prono, con la
cabeza apoyada sobre la colchoneta y rotada hacia un lado. El fisioterapeuta
facilitara la flexion de una de las piernas estimulando la planta del pie
homolateral, favoreciendo asi el desplazamiento hacia delante del resto del
cuerpo. En el caso de no lograr la reptacion, se procederd a colocar un
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dispositivo con ruedas bajo el cuerpo de Neydan. De esta manera, se realiza un
menor esfuerzo con los miembros superiores para el arrastre y permite mejor

su desplazamiento.

Figura 21. Facilitacion del arrastre.*

e Por dltimo, se facilitara la sedestacion desde los miembros superiores, estando
el paciente en decubito supino (ver figura 22). Se realizaran ajustes pélvicos
para conseguir una sentada correcta. Una vez conseguida la misma, se podria
colocar a Neydan sentado sobre un pequefio banco con el fin de favorecer la

carga en miembros inferiores flexionados.

Figura 22. Facilitacion de la sedestacion desde miembros superiores.**

Para finalizar, la cuarta fase ira destinada a la transferencia de cargas con el fin de

conseguir la bipedestacion.

e El paciente se colocara sobre un fitball en decubito prono (ver figura 23). Se
realizaran desplazamientos posteriores del mismo con el fin de lograr un
contacto de los miembros inferiores con el suelo. Esto permitira estimular la

carga sobre ellos.
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Figura 23. Desplazamientos posteriores sobre un fitball *>

Para terminar la actuacion de fisioterapia, creemos de gran importancia reconocer
la repercusion que podria tener la implicacion de la familia en un plan terapéutico, asi
como, conocer el contexto y el entorno del paciente. La educacién para la salud se
convierte en una herramienta indispensable dentro de nuestra labor profesional. Una
de las formas en las que la familia puede intervenir de forma activa en el tratamiento,
podria ser realizando ejercicios en el medio acuatico, pues disponen de una piscina.
Esto permitird un mayor dominio del cuerpo, favoreciendo tanto el control de la
postura como la mejora del tono muscular. Para ello, se llevaran a cabo ejercicios

como:

e EIl paciente queda apoyado sobre una tabla en decubito prono, dejando las
extremidades libres mientras realiza patada de crol y movimiento de brazos
(ver figura 24). Ademas, dicha posicién en el agua favorecerd también, el

trabajo respiratorio.

Figura 24. Movimiento de extremidades en el agua.*®
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e Elnifio se coloca en decubito supino sobre el agua y el fisioterapeuta le ayudara
a mantenerse a flote sosteniendo su cabeza (ver figura 25). Se realizaran

movimiento de las extremidades, ademas de trabajar musculatura toracica.

Figura 25. Flotacion en decUbito supino.*®

e Se colocara al paciente en sedestacion al borde de una colchoneta inclinada
sobre el agua (ver figuras 26-27). Se incitara al salto, impulsandose con los
miembros inferiores. Si no es posible hacerlo por si solo, se le ayudara desde

los miembros superiores.

Figuras 26, 27. Salto al agua desde colchoneta. %

5.4.3 TRATAMIENTO ORTOPEDICO

Actualmente, el paciente requiere de un asiento pélvico activo como parte del
tratamiento ortopédico, con el fin de prevenir o evitar posibles deformaciones
posturales, adoptando asi, una sedestacion funcional. Asimismo, se evita la posicion
escolidtica y las posibles alteraciones a nivel de la cadera, mejorando por tanto, el
control postural y la asimetria pélvica.
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Dicho asiento ha sido realizado en diciembre y se ha adaptado a sus medidas,
llegando a la regidn dorsal alta de la columna y presentando una angulacion de 90

grados, permitiendo asi, movimientos activos dentro del mismo (ver figuras 28-32).

Figuras 28, 29, 30, 31, 32. Asiento Pélvico. (Elaboracién Propia)

No obstante, en vista de lograr una posible bipedestacion, se podria plantear la
opcidn de elaborar un bipedestador de yeso adaptado a las caracteristicas del paciente.
Esto se llevara a cabo con el propoésito de alcanzar una posicién vertical, la cual
repercutird en la actividad muscular, soporte de cargas y remodelacion 6sea. Por tanto,

no debemos olvidarnos de que el paciente se encuentra en pleno desarrollo.

6. RESULTADOS Y DISCUSION

La Atrofia Muscular Espinal Tipo 1 comprende la forma mas grave y comun de
AME, abarcando el 50% de los casos de esta patologia. Ademas, presenta una alta
incidencia (1 / 6.000 nacimientos), por lo que en la revision realizada se han
encontrado gran cantidad de articulos con referencia al principal tratamiento
farmacologico (Nusinersen) de la AME Tipo 1. Uno de ellos es el estudio realizado
por Astrid Pechmann et al. (2018), cuyo objetivo fue evaluar el efecto del Nusinersen
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en periodos prolongados de tiempo, durante el tratamiento de pacientes con AME. Se
pudo constatar asf, un incremento de entre 8 y 9 puntos en la escala CHOP INTEND.2

Atendiendo al caso clinico que nos ocupa y a pesar de las limitaciones del estudio,
Neydan ha presentado una evolucién favorable durante el tratamiento con Nusinersen
y la fisioterapia. Esto ha sido objetivable mediante el paso de las escalas CHOP
INTEND en el transcurso de su enfermedad, obteniendo un aumento de 42 puntos

desde la primera a la tercera escala (10 meses después).

A pesar de ello, no se han encontrado demasiadas publicaciones que relacionen la
enfermedad con su posible tratamiento fisioterapico. Sin embargo, el estudio de Sally
Dunaway et al. (2016), tiene el fin de describir los diferentes medios de terapia fisica
que reciben los pacientes con esta patologia. EI 86% de la muestra de pacientes con
AME Tipo 1 (22) reciben tratamiento de fisioterapia, siendo las terapias mas

empleadas, los estiramientos (94%) y los ejercicios de fuerza (41%). 2

En el caso de Neydan, hasta el momento, uno de los tratamientos fisioterapicos mas
empleados han sido los estiramientos, coincidiendo asi con los resultados obtenidos en
el articulo citado anteriormente. Se han realizado con el fin de devolver a la normalidad
la musculatura acortada. Ademas de estos, el tratamiento ha girado en torno a

conseguir un desarrollo motor normal y un control y ajuste postural adecuado.

Por otra parte, solo se ha encontrado un articulo donde se menciona tanto el
tratamiento farmacoldgico como el fisioterapico. Se trata del elaborado por Dominic
A. Fitzgerald et al. (2018). En el mismo, se explica la importancia de la intervencion
de la fisioterapia respiratoria, detallando cémo se reduce la hospitalizacion y la mejora
de la esperanza de vida en nifios con AME, tras tratamientos agresivos de manejo
respiratorio. Ademas, se observan mejoras en los pacientes al emplear técnicas de
aclaramiento mucociliar y un correcto manejo de la tos. Por Gltimo, se insiste en las
repercusiones positivas que trae consigo el trabajo de la musculatura intercostal y

diafragmatica. 22

Como se ha mencionado con anterioridad, Neydan no ha presentado ningun tipo de
patologia respiratoria hasta el momento. Sin embargo, tanto la musculatura inspiratoria
como la espiratoria se encuentran afectadas debido a la hipotonia generalizada
caracteristica de la enfermedad. Por ello, habra que tener presente la funcion
respiratoria y prestarle especial atencion desde el punto de vista de la fisioterapia.
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Finalmente, creemos conveniente destacar lo importante que es la realizacion de un
diagndstico precoz en la AME Tipo 1, asi como, la toma de decisiones del
fisioterapeuta cuando forma parte del equipo multidisciplinar, tal y como se indica en

la publicacion de Kirsten Hawkins Malerba et al. (2013). !

Neydan comienza su tratamiento farmacoldgico a los 12 dias de vida, siendo el
primer paciente de Canarias al que se le administra el farmaco Nusinersen de forma
tan precoz. Al igual que se expone en el articulo anterior, su tratamiento corre a cargo
de un equipo multidisciplinar integrado por trabajador social, neuropediatra,
neumologo, enfermero, pediatra y fisioterapeutas. Por todo ello, su abordaje se llevara

a cabo de forma integral.

7. LIMITACIONES DEL ESTUDIO

Debido a la situacion actual de la pandemia del Covid-19, nos hemos encontrado
con una serie de restricciones, a la hora de realizar el siguiente trabajo. Principalmente,
la dificultad del acceso al paciente para la realizacién de la valoracion y el tratamiento
fisioterapico, imposibilitando llevar a cabo un seguimiento de la evolucion clinica del
nifio. A consecuencia, nos hemos visto en la obligacion de reformular los objetivos del

mismo.

8. CONCLUSIONES

La fisioterapia es clave en la normalizacion del tono muscular. Se trata de una
herramienta fundamental para evitar deformidades y conseguir enlentecer el curso de
la enfermedad en pacientes con AME Tipo 1. Ademas, el fortalecimiento de la

musculatura respiratoria llevara consigo la prevencion de afectaciones de este sistema.

En la AME es imprescindible realizar un diagnéstico precoz y plantear una

intervencion temprana, apoyandose en un equipo multidisciplinar.

La implicacion y educacion de la familia, asi como el conocimiento del contexto y

entorno en el que vive el paciente favorecera la adherencia al tratamiento.

Como se ha visto reflejado en la revision bibliogréafica, hay una escasez de
publicaciones referidas a la AME Tipo 1, donde el tratamiento se base en una

combinacion del Nusinersen con la fisioterapia.
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10.ANEXOS

10.1

ANEXO 1

Consentimiento para la participacién en Trabajo de Fin de Grado

Yo MNOfEie fepe R‘T(’Fq (nombre del padre/ madre/ tutor), con

DNI/NIF A5 Sx " ¢y domicilio en Qu‘,ﬁ"mg LA 2 20, actuando en su condicién
de f~BNY)X-  (padre/ madre/ tutor...) del menor, {; nombre del
menor), de _°\ meses/afios de edad, con DNISS%E° y domicilio en

oAss 1 3XQ 220

AUTORIZA, por medio del presente documento,

A los alumnos de cuarto de Fisioterapia de la Universidad de la Laguna Paula Losada Delgado
(DNI: 42241659C) y Carolina Pérez Acosta (DNI: 51165511X) a utilizar datos de la historia
clinica, videos y fotos de relevancia para el Trabajo de Fin de Grado en el Grado de Fisioterapia
de la Universidad de La Laguna.

A tales efectos, este documento no autoriza a la utilizacién de datos o imédgenes con otro fin
que no sea la realizacién del Trabajo de Fin de Grado.

Firma del padre/madre/tutor
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10.2 ANEXO 2

{ }s«vIdoCMlodolaSalud ‘
COMPLEJO HOSP:ZALARIO UNIVERSITARIO DE CANARIAS

ULL | & JS—

COMITE DE ETICA DE INVESTIGACION CON MEDICAMENTOS

——_CEl.m dol OHUC (Provindo do S/C Tomerile) ____
INFORME MOTIVADO DEL TUTOR PARA TFG ENVIADO ] RECIBIDO BT
N®

I

AA: Comité de Etica de la Investigacion del Hospital Universitario de Canarias

Titulo del TFG: @uoorucidsd CLIDCRA D& s PROESTE Con PRIRGTHIA
MOSC OLARR. ESPINTRC TIPO 1 gy RETEMIENITO FPOCTERMA O
COMRBEDRD COM WUSIRER™EN

TULOr M ERIA O (O PREWES CROE WRRRERG

Alumno/s: SO (O PR Tel GReD
CRRCUIA PSRsET DCoSTR

En el presente estudio de caracter epidemiolégico/observacional, que sirve de
base para la presentacion del TFG, los alumnos accederan a los datos clinico-
asistenciales de los pacientes previamente disociados de sus datos personales
identificativos (nombre y apellidos, nimero de historia clinica, de episodio, de la
Seguridad Social, DNI, etc.).

Para ello se utilizard woe cope P G WESIGRIAL GG DE W PRUSISTE. €39 PG
TIPS I DIMELCSTCARD DESOE SL WRCUIMERSTO Yy TRITARS GO WUSIERSEN Deabe
S3E INTINITE. G CETETLD PEC ESTLHO &3 CAMFRCBAR (A EooLaite. Gl
ESTR ORESENIINED, SMOLES™REISE EICALRS |, LR SROPIR URCRPKIOL FHISTERSPICA
Y DEECRBRENOS GC IRNTAMEIG MR CETE RS BEN.

El tutor se responsabiliza de que este proceso se realice con las suficientes

garantias, de forma que se respete la intimidad y confidencialidad de los datos

de salud de los pacientes que vayan a ser incluidos.

LalLaguna, a....6......... 8 ... MPRBR - vicvcvissvvronsins de .20a0...
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Universidad Facultad de Medicina
de La Laguna

Compromiso de confidencialidad destinado a alumnos

D...CRRULILA.. RERER.. SHCSHTA

........................... con DNI/NIF/NIE ... NN ................... tiene la condicién de
personal en formacién en régimen de alumnado en el Centro

SaNItario ...... s 3aMAC....EOLEOM Y reeereeeeenens como:

® Alumno universitario de Grado: FisGIERSEI ™

o Medicina

Declara que,

1. Reconoce que los pacientes tienen derecho al respeto de su personalidad, dignidad humana
e intimidad y a la confidencialidad de toda la informacién relacionada con su proceso.

2. También reconoce que los pacientes tienen derecho a que se respete el cardcter
confidencial de los datos referentes a su salud, y a que nadie pueda acceder a ellos sin previa
autorizacién.

3. De acuerdo con la Ley Orgdnica 3/2018, de 5 de diciembre, de Proteccién de Datos
Personales y Garantias de los Derechos Digitales, reconoce que tiene el deber de mantener
secreto respecto a la informaciéon a la que acceda en el desarrollo de su actividad,
comprometiéndose a prestar el maximo cuidado y confidencialidad en el manejo y custodia de
cualquier informacién / documentacién durante su periodo formativo y una vez concluido el
mismo.

4. Reconoce que no procede transferir, duplicar o reproducir todo o parte de la informacién a
la que tenga acceso con motivo de su actividad en el Centro, no pudiendo utilizar los datos
proporcionados por el mismo para finalidades distintas a la formacién, o aquellas otras para las
que fuera autorizado por la direccién del Centro.

5. Conoce y acepta el Protocolo mediante el que se determinan pautas bdsicas destinadas a
asegurar y proteger el derecho a la intimidad del paciente por los alumnos relacionados con las
Ciencias de la Salud.

6. Estd enterado de que es responsable personal de acatar el deber de confidencialidad y de
que su incumplimiento puede tener consecuencias penales, disciplinarias o incluso civiles.

Por todo ello se compromete a que su conducta en el Centro Sanitario se adecue a lo previsto
en los apartados anteriores de esta declaracion responsable, que se suscribe por duplicado,

EN o B LGS0 , 3.6, de IRERIG.. de . A0

- v -

o Ejemplar interesado o Ejemplar Centro Sanitario
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LILL | a ™

Compromiso de confidencialidad destinado a alumnos

D A LB AN TINROEIINAL o
........................... con DNI/NIF/NIE .. NN ..................... tiene la condicion de
personal en formacién en régimen de alumnado en el Centro

Sanitario ... HONSC..CGUGOUY....ocoooonnnnrecccccae como:

® Alumno universitario de Grado: Fis\oTERAPIA

o Medicina

Declara que,

1. Reconoce que los pacientes tienen derecho al respeto de su personalidad, dignidad humana
e intimidad y a la confidencialidad de toda la informacién relacionada con su proceso.

2. También reconoce que los pacientes tienen derecho a que se respete el caracter
confidencial de los datos referentes a su salud, y a que nadie pueda acceder a ellos sin previa
autorizacién.

3. De acuerdo con la Ley Organica 3/2018, de 5 de diciembre, de Proteccién de Datos
Personales y Garantias de los Derechos Digitales, reconoce que tiene el deber de mantener
secreto respecto a la informacién a la que acceda en el desarrollo de su actividad,
comprometiéndose a prestar el maximo cuidado y confidencialidad en el manejo y custodia de
cualquier informacion / documentacién durante su periodo formativo y una vez concluido el
mismo.

4. Reconoce que no procede transferir, duplicar o reproducir todo o parte de la informacién a
la que tenga acceso con motivo de su actividad en el Centro, no pudiendo utilizar los datos
proporcionados por el mismo para finalidades distintas a la formacién, o aquellas otras para las
que fuera autorizado por la direccién del Centro.

5. Conoce y acepta el Protocolo mediante el que se determinan pautas bésicas destinadas a
asegurar y proteger el derecho a la intimidad del paciente por los alumnos relacionados con las
Ciencias de la Salud.

6. Estd enterado de que es responsable personal de acatar el deber de confidencialidad y de
que su incumplimiento puede tener consecuencias penales, disciplinarias o incluso civiles.

Por todo ello se compromete a que su conducta en el Centro Sanitario se adecue a lo previsto
en los apartados anteriores de esta declaracidn responsable, que se suscribe por duplicado,

En..E2. (AquvA ,a..6...de .TAZX.... de .2029.

o Ejemplar interesado o Ejemplar Centro Sanitario
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10.3 ANEXO 3

The Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders
CHOP INTEND

Name: Neydan

Medical Record Number: || N

Date of Evaluation: 16/07/2019

Diagnosis: SMA type |
Date of Birth: 05/07/2019

Time of evaluation: 1 h.

Age: 11 days

Gestational age: 41 weeks, 4 days

Time since last feeding: + 2 h.

Current health: Good health @  URI [J  Otherillness: [] Recent surgery: []
Feeding support: None B Nasogastric Tube [] Gastrotomy Tube []
Respiratory support: None n BiPAP [] for  hour/day Time off BiPAP at testing
Item Position Test Procedure Graded Response Score
1 Supine Observe throughout | Antigravity shoulder movement (achieves | 4 | L
Spontaneous testing elbow off surface)
movement May unweight limb Antigravity elbow movement (achieves 3
(Upper or stimulate infant to hand and forearm off surface)
extremity) facilitate response Wrist movement 2
Finger movement @ ®
No movement of limbs 0
2 Supine Observe throughout | Antigravity hip movement (achieves feet 4 @
Spontaneous testing and knees off surface)
movement May unweight limb | Antigravity hip adduction/internal rotation | 3
(Lower or stimulate infant to (knees off surface)
extremity) facilitate response | Active gravity eliminated knee movement | 2
Ankle movement @
No movement of limbs 0 a5
3 Supine Grip strength: place | Maintains hand grip with shoulder off bed | 4 @
Hand grip finger in palm and
lift until shoulder Maintains grip with elbow off surface @
comes off sur‘face (shoulders on surface)
observe. when ¥nfant Maintains grip with forearm off surface 2
looses grasp (elbow supported on surface)
May use toy of Maintai : Iy with 0o trachi 1
similar diameter for aintains grip only with no traction R
older children —
No attempt to maintain grasp 0
4 Supine head | Visual stimulation is Rotates from maximum rotation to 4 |L>R
Head in midline given with toy. midline
midline with If_c he‘_ld L Turns head part way back to midline 3
visual maintained in
3 : midline for 5
Silien seconds: Pl{ce head | Maintains midline for 5 or more seconds 2 |R>L
in maximum
available rotation and Maintains midline, less than 5 seconds 1
provide visual
stimulation to : :
Head falls to s
aoouge iNlins ead falls to §1dlfT:;i gﬁ Iil;tempts to regain @
5 Supine, no Hips flexed and Keeps knee off surface of bed > 5 sec or 4 |L
Hip diaper adducted lifts foot off surface
adductors Feet hip width apart Keeps knees off surface of bed 1-5 sec 2
and thighs parallel,
knees slightly apart | No attempt to maintain knees off surface @ R
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6 Supine (arms | 1. Holding infant’s When traction is applied at theend of the | 4 | ToR
Rolling; at side) Keep | lower thigh, flex hip | maneuver, rolls to prone with lateral head
elicited from | side tested up | and knee and adduct righting
legs roll away across midline Rolls through side lying into prone 3
from the side bringing pelvis without lateral head righting, clears
tested vegical maintain weight-bearing arm to complete roll
traction and pause in [~pe|yis trunk and arm lift from support 2
th‘.s position. surface, head turns and rolls onto side,
2. If infant rolls to arm comes thru to front of body
side apply traction at ™ peicand trunk lift from support surface 1 Tk
a 450 diagonal to . . .
and head turns to side. Arm remains
bedy anq panssi behind trunk
attz; 1111?1;:, :2‘;::(::;6 Pelvis lifted passively off support surface @
body
7 Supine (arms | 1. Hold infant at the Rolls to prone with lateral head righting 4 |ToR
Rolling: at side) Keep | elbow move toward
liciteilfrem | Sidetestedup | oppostteshoslder Rolls into prone without lateral head 3
T roll away maintain traction on Lo ; .
from the side | limb and pause with righting; must clear weight-bearing aom
tested the shoulders complgtely to finish roll
Seriicalallovsintit Rolls onto §1d§, leg comes_ thru 2'md 2
todeiotite adducts, bringing the pelvis vertical
2.If the pelvis Head turns to side and shoulder and trunk | 1
achieves vertical lift from surface ToL
continue to provide _ —
traction Head turns to side; body remains limp or @
shoulder lifts passively
S Side-lying Prompt reach for a Clears hand from surfaces with 4 |L
Shoulder and | With upper | toy presented at arms antigravity arm movement
elbow arm at 300 of | length at shoulder Able to flex shoulder to 45 degrees, 3
flexion and shoul@er lch?l (ma)./ provide without antigravity arm movement
horizontal Exlension stimulation and Flexes elbow after arm comes off body 2
abdiiction and elbow | observe spontaneous
flexion and movement) Able to et arm off bod 1 R
supported on ¢ fogetarmo Y
body
(restrain No attempt @
lower arm if
needed)
9 Sitting in lap | Present stimulus at Abducts or flexes shoulder to 60 degrees 4 |L
Shoulder or on mat midline and at
flexion and with head shoulder level at Abducts or flexes shoulder to 30 degrees 3
filel))((i)(‘;:l T?'Egk p?l;;[/lisdleegtgi:ilu(l:?gn Any shoulder flexion or abduction 2
support (200 and observe Flexes elbow only 1
recline) spontaneous R
movement) No attempt to lift arm (O)
10 Sitting in lap Tickle plantar Extends knee to > 45 degrees 4 |L
Knee or over edge | surface of foot. Or
extension of mat with gently pinch toe Extends knee 15 to 45 degrees 2
head and
t(rzu(;l(]; rgeucll)ﬁl (::)t Any visible knee extension @ R
thigh — .
horizontal to No visible knee extension 0
ground
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11 Hold infant Stroke the foot or Hip flexion or knee flexion > 300 L
Hip flexion against your pinch the toe
doarg?ﬂf:;t)n ?:;Sy fvr\:::},l Any hip flexion or knee flexion
facing
Soulg;)arl;dz.n Ankle dorsiflexion only R
the abdomen
with the No active hip, knee or ankle motion
child’s head
resting
between your
arm and
thorax
12 Sitting with Place the infant in Attains head upright from flexion and
Head control | support at the ring sit with head turns head side to side
shoulders erect and assistance Maintains head upright for > 15 sec (for
and trunk given at the bobbing head control score a 2)
erect shoulders (front and | Maintains head in midline for >5 sec. with
back). the head tipped in up to 300 of forward
(may delay scoring a flexion or extension
grade of 1 and 4 Actively lifts or rotates head twice from
until end of test) flexion within 15 seconds (do not credit if
movement is in time with breathing)
No response, head hangs
13 Supine Traction response: Flexes elbow L
Elbow pull to sit extend
flexion score arms at 45 degree Visible biceps contraction without elbow
with item 14 angle, to point of flexion
nearly lifting head — - R
off surface No visible contraction
14 Supine Traction response: Lifts head off bed
Neck flexion hold in neutral
sc;g;v;/gh p;ﬁ?&?ﬁ;;g&gg’ Ztlgd Visible muscle contraction of SCM
point of nearly
lifting head off No muscle contraction
surface
15 Ventral Stoke along spine Extends head to horizontal plane or above
Head/Neck suspension: | from neck to sacrum.
extension Prone, held The coronal axis of
(Landau) in one hand the head when Extends head partially, but not to
upper parallel to the bed horizontal
abdomen surface = 0 degrees
(horizontal) No head extension
16 Ventral Stroke Right then Twists pelvis towards stimulus off axis L
Spinal suspension: Left thoracolumbar
Incurvation | Prone, held | paraspinals or tickle Visible paraspinal muscle contraction
(Galant) in one hand abdomen or foot or
upper tilt in infants with
abdomen integrated Galant ®

For infant over 10 kg
knees and head may
touch

No response

Total score, best score on each side for each item (maximum 64 points)

8/64
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10.4 ANEXO 4

The Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders

CHOP INTEND

Name: Neydan

Medical Record Number:_

Date of Evaluation: 18/11/2019

Diagnosis: SMA type |
Date of Birth: 05/07/2019

Time of evaluation: 1 h.

Age: 5 months

Gestational age: 41 weeks, 4 days

Time since last feeding: + 2 h.

Current health: Good health @  URI []  Otherillness: [] Recent surgery: []
Feeding support:  None §ill Nasogastric Tube [] Gastrotomy Tube []
Respiratory support: None il BiPAP [] for  hour/day Time off BiPAP at testing
Item Position Test Procedure Graded Response Score
1 Supine Observe throughout Antigravity shoulder movement @ L
Spontaneous testing (achieves elbow off surface)
movement May unweight limb or | Antigravity elbow movement (achieves 3
(Upper stimulate infant to hand and forearm off surface)
extremity) facilitate response Wrist movement 2
Finger movement 1 ®
No movement of limbs 0
2 Supine Observe throughout | Antigravity hip movement (achieves feet | 4 @
Spontaneous testing and knees off surface)
movement May unweight limb or Antigravity hip adduction/internal 3
(Lower stimulate infant to rotation (knees off surface)
extremity) facilitate response Active gravity eliminated knee 2
movement
Ankle movement (OIS
No movement of limbs 0
3 Supine Grip strength: place Maintains hand grip with shoulder off @ @
Hand grip finger in palm and lift bed
until shoulder comes Maintains grip with elbow off surface 3
off suntface observe (shoulders on surface)
when infant looses Maintains grip with forearm off surface | 2
grasp (elbow supported on surface)
May use toy of similar T —— —— — 1
diameter for older S IO WL G IACHOn R
children S—
No attempt to maintain grasp 0
4 Supine head | Visual stimulation is Rotates from maximum rotation to @ L>R
Head in midline given with toy. midline
midline with If head is maintained |1 n S head part way back to midline 3
visual in midline for 5
shmulation se,ﬁg:?;'uga;\?a?ﬁlﬁén Maintains midline for 5 or more seconds | 2 | R>,
rotation and provide
visual stimulation to Maintains midline, less than 5 seconds 1
encourage midline
Head falls to side, no attempts to regain | 0
midline
5 Supine, no Hips flexed and Keeps knee off surface of bed > 5 sec or | 4 U__)
Hip diaper adducted lifts foot off surface
adductors Feet hip width apart Keeps knees off surface of bed 1-5 sec @
and thighs parallel,
knees slightly apart | No attempt to maintain knees off surface | 0 | R

65




6 Supine (arms 1. Holding infant’s When traction is applied at the end of 4 | TaR
Rolling: at side) Keep | lower thigh, flex hip | the maneuver, rolls to prone with lateral
elicited from | side tested up | and knee and adduct head righting
legs roll away _ ‘across mi.dline Rolls through side lying into prone 3
from the side brmgmg pe1v1s- vertical without lateral head righting, clears
tested maintain traction and weight-bearing arm to complete roll
pause in this position. [pelyis trunk and arm lift from support @
2. 1f infant rolls to side | ¢ rfyce. head turns and rolls onto side,
apply traction at a 450 arm comes thru to front of body
diagonal l?] bod'y;md Pelvis and trunk lift from support 1 ToL
pauss 1o allow Iiant surface and head turns to side. Arm
to attempt to derotate rernsins helind i
bod T :
= Pelvis lifted passively off support 0
surface
7 Supine (arms 1. Hold infant at the Rolls to prone with lateral head righting | 4 T@
Rolling: at side) Keep | elbow move toward
elicited from | side tested up opposite shoulder - -
— roll away maintain traction on .R}? 1.]S 1.nt0 pror;e'thh(.)ult] lzgera! hez'1d 9
from the side | limb and pause with TS A SNV (R
7 completely to finish roll
tested the shoulders vertical Roll o1 b ] >
allow infant to derotate olls onto SICe,. og comes Cur an O
2.If the pelvis achieves adducts, bringing the pelvis vertical
vertical continue to Head turns to side and shoulder and 1
provide traction trunk lift from surface ToL
Head turns to side; body remains limp or | 0
shoulder lifts passively
8 Side-lying | Prompt reach for a toy Clears hand from surfaces with L
Shoulder and | With upper presented at arms antigravity arm movement
elbow arm at 300 of length at shoulc}er Able to flex shoulder to 45 degrees, 3
flexion and shoulder level (may provide without antigravity arm movement
horizontal extension stimulation and Flexes elbow after arm comes off body | 2
abdiiction and elbow observe spontaneous
flexion and movement) TS e — 1 R
supported on
body
(restrain No attempt 0
lower arm if
needed)
9 Sitting in lap Present stimulus at Abducts or flexes shoulder to 60 degrees @ @
Shoulder or on mat midline and at
R with head shoulder level at arms | Abducts or flexes shoulder to 30 degrees | 3
elbow and length (may provide - -
flexion Tiunk stmlateh atd Any shoulder flexion or abduction 2
suppOITt (200 | observe spontaneous Flexes elbow only 1
recline) movement) R
No attempt to lift arm 0
10 Sitting in lap | Tickle plantar surface Extends knee to > 45 degrees 4 @
Knee or over edge of foot. Or gently
extension of mat with pinch toe Extends knee 15 to 45 degrees @
head and
trunk support = = R
(200 recline) Any visible knee extension 1
thigh — .
horizontal to No visible knee extension 0
ground
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11 Hold infant Stroke the foot or Hip flexion or knee flexion > 300 4 @
Hip flexion against your pinch the toe
d(ilrr;?ﬂio:iz)n 11)223 f\:/el:l Any hip flexion or knee flexion @
facing
Soligg)ar];de;t Ankle dorsiflexion only 2 R
the abdomen
with the No active hip, knee or ankle motion 0
child’s head
resting
between your
arm and
thorax
12 Sitting with | Place the infant in ring | Attains head upright from flexion and 4
Head control | support at the | sit with head erect and turns head side to side .
shoulders assistance given at the | Maintains head upright for > 15 sec (for | (3
and trunk shoulders (front and bobbing head control score a 2)
erect back). Maintains head in midline for >5 sec. 2
(may delay scoring a with the head tipped in up to 300 of
grade of 1 and 4 until forward flexion or extension
end of test) Actively lifts or rotates head twice from | 1
flexion within 15 seconds (do not credit
if movement is in time with breathing)
No response, head hangs 0
13 Supine Traction response: Flexes elbow 4 @
Elbow pull to sit extend arms
flexion score at 45 degree angle, to Visible biceps contraction without @
with item 14 point of nearly lifting elbow flexion
head off surface — - R
No visible contraction 0
14 Supine Traction response: Lifts head off bed 4
Neck flexion hold in neutral
S??el:‘lvgh pr;ﬁ(()l:;l :;ért (;l\a:‘rsl?)t’ ?gd Visible muscle contraction of SCM 2
point of nearly lifting
head off surface No muscle contraction @
15 Ventral Stoke along spine from Extends head to horizontal plane or 4
Head/Neck | Suspension: neck to sacrum. The above
extension Prone, held coronal axis of the
(Landau) inone hand | head when parallel to Extends head partially, but not to 2
upper the bed surface = 0 horizontal
abdomen degrees (horizontal)
No head extension @
16 Ventral Stroke Right then Left | Twists pelvis towards stimulus off axis 4 |L
Spinal suspension: thoracolumbar
Incurvation | Prone, held paraspinals or tickle Visible paraspinal muscle contraction 2
(Galant) in one hand | abdomen or foot or tilt -
upper in infants with No response @
abdomen integrated Galant R
For infant over 10 kg
knees and head may
touch
Total score, best score on each side for each item (maximum 64 points) 38/64
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10.5 ANEXO 5

The Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders
CHOP INTEND

Name: Neydan

Medical Record Number:_

Date of Evaluation: 04/06/2020

Diagnosis: SMA type I
Date of Birth: 05/07/2019

Time of evaluation: 1 h.

Age: 10 months

Gestational age: 41 weeks, 4 days

Time since last feeding: + 2 h.

Current health: Good health @  URI []  Otherillness: [] Recent surgery: []
Feeding support: None ' Nasogastric Tube [] Gastrotomy Tube []
g y
Respiratory support: None 1] BiPAP [] for  hour/day Time off BiPAP at testing
Item Position Test Procedure Graded Response Score
1 Supine Observe throughout | Antigravity shoulder movement (achieves @ L
Spontaneous testing elbow off surface)
movement May unweight limb Antigravity elbow movement (achieves 3
(Upper or stimulate infant to hand and forearm off surface)
extremity) facilitate response Wrist movement 2
Finger movement 1 ®
No movement of limbs 0
2 Supine Observe throughout | Antigravity hip movement (achieves feet @ L
Spontaneous testing and knees off surface)
movement May unweight limb | Antigravity hip adduction/internal rotation | 3
(Lower or stimulate infant to (knees off surface)
extremity) facilitate response Active gravity eliminated knee movement | 2
Ankle movement 1
No movement of limbs 0 R
3 Supine Grip strength: place | Maintains hand grip with shoulder off bed @ @
Hand grip finger in palm and lift
until shoulder comes Maintains grip with elbow off surface 3
off SUltfaCC observe (shoulders on surface)
when infant looses Maintains grip with forearm off surface 2
5rasp (elbow supported on surface)
May use toy of Niidns o T m—— 1
similar diameter for aintains grip only with no traction R
older children S—
No attempt to maintain grasp 0
4 Supine head | Visual stimulation is Rotates from maximum rotation to @ L>R
Head in midline given with toy. midline
midline with If head is maintained Turns head part way back to midline 3
visual in midline for 5
: : seconds: Place head
stmlafion in maximum Maintains midline for 5 or more seconds 2 |R>L
available rotation and
provide visual Maintains midline, less than 5 seconds 1
stimulation to
encoumgemidine Head falls to side, no attempts to regain 0
P! g
midline
5 Supine, no Hips flexed and Keeps knee off surface of bed > 5 sec or @ @
Hip diaper adducted lifts foot off surface
adductors Feet hip width apart Keeps knees off surface of bed 1-5 sec 2
and thighs parallel,
knees slightly apart No attempt to maintain knees off surface 0 |R
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6 Supine (arms | 1. Holding infant’s When traction is applied at theend of the | 4 | ToR
Rolling: at side) Keep | lower thigh, flex hip | maneuver, rolls to prone with lateral head
elicited from | sidetested | and knee and adduct righting
legs up roll away across midline Rolls through side lying into prone 3
from the side bringing pelvis without lateral head righting, clears
tested veﬁical maintain weight-bearing arm to complete roll
traction and pause in [ pe|yis trunk and arm lift from support @
this position. surface, head turns and rolls onto side,
2. If infant rolls to arm comes thru to front of body
side appl)/ traction at ™ pelvicand trunk 1ift from support surface 1 T®
4430 didgonal 1o and head turns to side. Arm remains
body and pause to behind trunk
allow infant to = :
attempt to derotate Pelvis lifted passively off support surface | 0
body
y 4 Supine (arms | 1. Hold infant at the Rolls to prone with lateral head righting 4 |ToR
Rolling: at side) Keep | elbow move toward
G side tested opposite shoulder " :
<=,11c12tl:e’r<:1 irom b nggtain - —— .Rol'ls l.nto prone w1th9ul latera! head 3
from the side | limb and pause with Tightingsmmst, cloar welg.ht-beanng arm
testad diishoilders complc?tely to finish roll
vertiealallow intunt Rolls onto .Sld.e, leg comes thru z}nd @
to derotate adducts, bringing the pelvis vertical
2.If the pelvis Head turns to side and shoulder and trunk | 1
achieves vertical lift from surface T@
continue to provide y S—
traction Head turns to side; body remains limp or 0
shoulder lifts passively
S Side-lying Prompt reach for a Clears hand from surfaces with L
Shoulder and | With upper | toy presented at arms antigravity arm movement
elbow arm at 300 of | length at shoulder Able to flex shoulder to 45 degrees, 3
flexion and shoulder level (may provide without antigravity arm movement
horizontal extension stimulation and Flexes elbow after arm comes off body 2
abduction and elbow | observe spontaneous
sﬂ;;:)(;?ezn:n movement) Able to get arm off body 1 R
body
(restrain No attempt 0
lower arm if
needed)
9 Sitting in lap | Present stimulus at Abducts or flexes shoulder to 60 degrees @ @
Shoulder or on mat midline and at
T ———" with head | shoulder level at arms | Abducts or flexes shoulder to 30 degrees 3
elbow and length (may provide Any shoulder flexion or abduction 2
flexion Trunk stimulation and
support (200 | observe spontaneous Flexes elbow only 1
recline) movement) R
No attempt to lift arm 0
10 Sitting in lap | Tickle plantar surface Extends knee to > 45 degrees @ @
Knee or over edge of foot. Or gently
extension | of matwith pinch toe Extends knee 15 to 45 degrees 2
head and
t(r;(;](l)( rseuc[l)ll:n (:)1 Any visible knee extension 1 R
thigh — .
Hotzontal'to No visible knee extension 0
ground
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11 Hold infant Stroke the foot or Hip flexion or knee flexion > 300 4
Hip flexion against your pinch the toe
d(frz(ijﬂ?:i:)n ll):;:lgy f\:g::l,] Any hip flexion or knee flexion @
facing
outward. Ankle dorsiflexion only 2
Support at
the abdomen
with the No active hip, knee or ankle motion 0
child’s head
resting
between
your arm and
thorax
12 Sitting with Place the infant in Attains head upright from flexion and 4
Head control | Support at ring sit with head turns head side to side
the shoulders | erect and assistance Maintains head upright for > 15 sec (for @
and trunk | given at the shoulders bobbing head control score a 2)
erect (front and back). Maintains head in midline for >5 sec. with | 2
(may delay scoring a | the head tipped in up to 300 of forward
grade of 1 and 4 flexion or extension
until end of test) Actively lifts or rotates head twice from 1
flexion within 15 seconds (do not credit if
movement is in time with breathing)
No response, head hangs
13 Supine Traction response: Flexes elbow 4
Elbow pull to sit extend
flexion score arms at 45 degree Visible biceps contraction without elbow @
with item 14 angle, to point of flexion
ey l;f]t:,?i:edd o No visible contraction 0
14 Supine Traction response: Lifts head off bed 4
Neck flexion hold in neutral
sci:);;»;/gth p;?:;;?;é:;ﬁg;t j:d Visible muscle contraction of SCM @
point of nearly lifting
head off surface No muscle contraction 0
15 Ventral Stoke along spine Extends head to horizontal plane or above | 4
Head/Neck | suspension: | from neck to sacrum.
extension Prone, held The coronal axis of
(Landau) in one hand the head when Extends head partially, but not to @
upper parallel to the bed horizontal
abdomen surface = 0 degrees
(horizontal) No head extension 0
16 Ventral Stroke Right then Twists pelvis towards stimulus off axis 4
Spinal suspension: Left thoracolumbar
Incurvation | Prone, held | paraspinals or tickle
(Galant) m ?ll;;g:nd i?ﬁ?:lf;lf:;tioﬁtﬁr Visible paraspinal muscle contraction @
abdomen integrated Galant

For infant over 10 kg
knees and head may
touch

No response

Total score, best score on each side for each item (maximum 64 points)

50/64
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