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Sr. Editor, 

Es sabido que la Atrofia Muscular Espinal tipo 1 
(AME1) lleva al fallo de los músculos respiratorios, 
siendo en estos pacientes la principal causa de mor-
bimortalidad. El Ministerio de Salud de Chile, en un 
esfuerzo por mejorar su manejo, aprobó el protocolo 
para tratamiento con Onasemnogen Abeparvocec para 
personas con AME1 el 24 de noviembre de 20231. Sin 
embargo, es importante hacer algunos alcances. 

En la etapa anterior al tratamiento con medica-
mentos de precisión, los pacientes con AME1, inclu-
yendo aquéllos muy severos, han podido vivir con 
soporte ventilatorio no invasivo (SVN) y protocolos 
de facilitación de la tos en forma prolongada y con 
favorable evaluación de la calidad de vida. Incluso si 
son intubados, pueden extubarse exitosamente usando 
protocolos específicos, sin requerir de traqueostomía2. 

Aún con la administración de los nuevos trata-
mientos en etapas sintomáticas, y pese a poder inde-
pendizarse parcial o totalmente del soporte ventilato-

rio, frecuentemente mantienen debilidad para toser 
y con esto, el riesgo de morbimortalidad es alto en la 
gran mayoría de los afectados, manteniendo la condi-
ción de enfermedad amenazante de la vida3. En el año 
2016 nuestro grupo publicó en Archivos de Pediatría 
del Uruguay una carta titulada “Dilemas éticos en 
niños con enfermedades neuromusculares y depen-
dencias tecnológicas”4 en la que destacamos que los 
cuidados respiratorios, especialmente no invasivos, 
han contribuido de manera importante a mejorar la 
sobrevida y calidad de vida de este grupo de pacien-
tes, siendo particularmente relevante que los equipos 
de salud comprendan todas las opciones terapéuticas 
y los factores psicosociales al asesorar a las familias en 
la toma de decisiones. Las consideraciones financieras 
asociadas a las terapias modificadoras de enfermedad 
y al screening neonatal tienen implicancias éticas que 
requieren un cambio de paradigma en la forma en que 
se manejan los pacientes con enfermedades neuromus-
culares. 

Desde la publicación de esa carta, el paso del tiem-
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po ha consolidado resultados satisfactorios en niños 
con AME1 tratados con los tres fármacos disponibles 
en Chile, con mejoría de hitos motores, transitando a 
fenotipos más gentiles, mejor sobrevida y calidad de 
vida5. Los resultados en las dependencias respiratorias 
han sido menos explorados, con reportes del “mundo 
real” menos exitosos que con los paradigmas de SVN y 
facilitación de la tos, manteniendo necesidad de venti-
lación mecánica no invasiva, o teniendo nuevos reque-
rimientos de intubación, traqueostomías o muertes en 
lo que se entiende como “progresión de la enferme-
dad”3. En el sistema público chileno, sólo uno de estos 
tratamientos ha sido protocolizado para el análisis con 
soporte financiero en menores de 9 meses1. Reciente-
mente, se presentó en el último congreso de la Socie-
dad Chilena de Neumología Pediátrica, la experiencia 
de la medicación en 33 pacientes con AME16. Todos, 
excepto uno, fueron tratados en etapa sintomática, in-
cluso con compromiso respiratorio severo, necesidad 
de ventilación mecánica continua por traqueostomía o 
ventilación no invasiva por más de 16 horas. Estas con-
dicionantes pueden ser potencialmente consideradas 
criterios de exclusión para el protocolo MINSAL Chile.  

La realización de tamizaje neonatal permite diag-
nóstico y análisis de la indicación de terapia modifica-
dora de enfermedad para ser entregadas en etapas asin-
tomáticas o pausintomáticas5. Entre más precoz sea el 
inicio del tratamiento, mejores resultados es posible 
obtener. Actualmente en nuestro país el diagnóstico de 
la enfermedad es clínico. Esto lleva al potencial retraso 
entre semanas a meses, cuando los pacientes ya tienen 
alguna dependencia ventilatoria (idealmente no inva-
siva) parcial o total. 

Pese a las terapias medicamentosas, se sigue consi-
derando que si un paciente se ventila de manera con-
tinua tiene indicación de traqueostomía, sin manejar 
apropiadamente la debilidad para toser. Esto sucede 
fundamentalmente por no diferenciar asistencia ven-
tilatoria no invasiva convencional con el concepto de 
SVN, el cual permite la total expansión del tórax ante 
una musculatura respiratoria severamente debilitada, 
más el exhaustivo manejo de la tos no funcional, pro-
puesta consolidada a lo largo de más de 30 años por 
Bach y cols.2-4. 

En concreto, el SVN se da en dos escenarios clíni-
cos: la ventilación mecánica prolongada domiciliaria, y 

la versión hospitalaria frente a agudizaciones, general-
mente respiratorias, en Unidad de Paciente Crítico. En 
ambas instancias, su combinación con protocolos de 
reclutamiento de volúmenes pulmonares y facilitación 
de la tos manual como mecánica, permite evitar intu-
bar, traqueostomizar, como también extubar a pacien-
tes habitualmente “no extubables”2,3 al ser utilizadas 
cada vez que la SpO2, sin oxigenoterapia sea <  95%. 
En ambos escenarios y según necesidad, el SVN per-
mite extender su uso desde soporte parcial nocturno 
a utilización 24 horas continua, para luego volver a la 
condición basal2,3. 

Esto es posible con la utilización de presión de 
soporte mayor a 15 cm H2O, con presiones de fin de 
espiración mínimas e idealmente cero, para el pleno 
descanso de los músculos respiratorios, sumado a pro-
tocolos de tos asistida mecánica con presiones efectivas 
de insuflación/exsuflación que van desde los +50/-50 
cm H2O hasta los +70/-70 cm H2O. 

Para el conocimiento de la función respiratoria y la 
toma de decisiones en torno al soporte ventilatorio que 
requieren los pacientes con AME1 existe la medición 
de capacidad vital (CV) al llanto (cualquier lactante 
con CV ≤ 50 ml o a cualquier otra edad ≤ 200 ml es 
considerado un paciente no destetable de SVN conti-
nuo por no tener autonomía respiratoria)2,3. 

Los cuidados respiratorios no invasivos han permi-
tido a lo largo de muchos años mantener a los pacientes 
incluso con capacidad vital de 0 ml, libres de traqueos-
tomías y manejados por sus familias en domicilio, a 
costos razonables y con buena evaluación de calidad de 
vida. Todo esto fue logrado antes de la aparición de los 
nuevos medicamentos3. 

Del punto de vista de los sistemas pagadores y la 
sociedad en su conjunto, parece importante ofertar 
cuidados estandarizados, que teniendo costos razona-
bles, incorporen estas estrategias independiente de la 
posibilidad del uso o no de nuevos fármacos.

Independiente de la incorporación de tamizaje 
neonatal, como se ha considerado en otros enferme-
dades poco frecuentes y con potencial tratamiento de 
fármacos modificadores7, el manejo respiratorio no in-
vasivo debe ser considerado como una oferta estanda-
rizada universal, que contribuya a mejores retornos en 
resultados clínicos, financieros, calidad de vida, carga 
del cuidador y justicia distributiva.
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