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La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad

neurodegenerativa que afecta a las neuronas

motoras, produciendo debilidad muscular y atrofia. Es

de carácter genético y para padecerla es necesario

que ambos progenitores cuenten con el gen causante

de la enfermedad.

Tipos de atrofia muscular espinal
La AME se clasifica en 3 grupos, basándose en la

gravedad de los síntomas, la edad de aparición y

evolución.

• Tipo 1: es la forma más común y grave,

representando el 45% de los casos; se asocia con el

inicio después del nacimiento pero antes de los 6

meses de edad.

• Tipo 2: representa aproximadamente el 20% de los

casos, suele comenzar entre los 6 y los 18 meses

de edad.

• Tipo 3: representa el 30% de los casos, se asocia

con el inicio entre los 18 meses y la edad adulta.

Síntomas Signos
• Debilidad muscular.

• Dificultad para comer.

• Estreñimiento.

• Reflujo gastroesofágico.

• Arreflexia, hipotonía

en miembros

inferiores y dificultad

respiratoria.

• Escoliosis, "patas de

rana" y deformidad en

forma de campana del

tórax.

• Fasciculaciones en la

lengua e incapacidad

para sentarse.

• Poco control de la

cabeza.

Características del cuadro clínico
La atrofia muscular espinal se caracteriza

principalmente por debilidad muscular progresiva,

disminución gradual de la fuerza y la masa muscular.

(Villa Jadán, Ortiz Nuñez , & Zambrano Bello, 2012)

Origen de la patología
El origen proviene por una mutación en el gen SMN1, el cual

es el responsable de producir la proteína necesaria para que

las neuronas motoras funcionen con normalidad, sin un nivel

adecuado de esta proteína, las neuronas motoras de la

médula espinal se pierden, impidiendo que los músculos

reciban las señales correctas desde el cerebro.

Desarrollo embriológico
Normal: en una etapa embriológica normal, la sustancia gris

de la médula espinal que deriva de la capa del manto, donde

se encuentran los somas de los neuroblastos. En esta zona

las placas basales se transforman en las astas ventrales de la

medula espinal, diferenciándose los neuroblastos en

neuronas motoras que, a través de sus prolongaciones

axónicas abandonan la médula conformando las raíces

ventrales que inervan varias fibras musculares.

Anormal: Existe una alteración en la estructura o función del

axón de la motoneurona, lo cual impiden que el músculo

capte la señal nerviosa, ocasionando posteriormente

debilidad y atrofia del mismo.

No se puede ver una diferencia

física embrionaria, ya que, los

síntomas y signos se presentan

en etapa durante los primero 6

meses en adelante.

(Zárate Aspiros, y otros, 2013)

Histología

Normal: axones

funcionales inervan y

mantienen las fibras

musculares mas grandes.

Anormal:

• Hipertrofia: las fibras

musculares tienen tamaño

muy aumentado para la

edad y hay predominio de

la fibra tipo 1

• Atrofia: fibras musculares

pueden estar inervadas por

axones no funcionales

Tratamiento
Actualmente, no hay tratamientos eficaces para la

enfermedad. Solo existen cuidados paliativos y de

rehabilitación; por ejemplo: terapias físicas.
Ilustra la desmielinización axonal y la perdida de la unión

neuromuscular

(Washington University, 2019)(Castillo Iglesias, 2016)
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