
402

CASO CLÍNICO
Andes pediatr. 2025;96(3):402-409
DOI: 10.32641/andespediatr.v96i3.5513

Correspondencia:	 Editado por: 
Milena Villamil Osorio	 Carolina Heresi Venegas
mile_villamil1002@hotmail.com

Cómo citar este artículo: Andes pediatr. 2025;96(3):402-409. DOI: 10.32641/andespediatr.v96i3.5513

Versión in press ID 5513

Tratamiento farmacológico y respiratorio en 3 pacientes con Atrofia 
Muscular Espinal tipo 1

Pharmacological and respiratory treatment in three patients with Spinal Muscular 
Atrophy type 1

Milena Villamil-Osorio  a, Edna Julieth Bobadilla-Quesada  a, Carlos Bolañosa,  
Doris Valenciaa,b, Yaqueline Ladino  a,b

aFundación Hospital Pediátrico la Misericordia. Bogotá, Colombia. 
bUniversidad Nacional de Colombia. Bogotá, Colombia.

Recibido: 18 de noviembre de 2024; Aceptado: 20 de febrero de 2025

Palabras clave: 
Enfermedad de 
Werdnig-Hoffman;
Atrofia Muscular 
Espinal; 
Nusinersen;
Ventilación No 
Invasiva

Resumen

La atrofia muscular espinal tipo 1 (AME 1) es una enfermedad neuromuscular progresiva con 
alta morbimortalidad, especialmente debido a complicaciones respiratorias y nutricionales.  
Objetivo: Presentar 3 pacientes que han logrado diferenciarse de la historia natural descrita para esta 
enfermedad gracias a la implementación de estándares de cuidado y terapia modificadoras de la en-
fermedad. Caso Clínico: Se reportan 3 pacientes de sexo femenino tratados en la Fundación Hospital 
Pediátrico la Misericordia, HOMI, Colombia, portadoras de AME 1, con diagnóstico y tratamiento 
antes de los 6 meses de edad. Dos de ellas lograron superar falla respiratoria y las 3 se han mantenido 
sin soporte respiratorio invasivo y con alimentación por vía oral, sin gastrostomía. Conclusiones: Los 
pacientes pediátricos con AME 1 cursan con una enfermedad grave que los lleva a falla respiratoria y 
alta probabilidad de muerte temprana. La implementación de estrategias de manejo multidisciplina-
rio permite preservar la función respiratoria, iniciar terapias especificas modificadoras de la enferme-
dad, mejorando su sobrevida y disminuyendo la morbilidad asociada.

¿Qué se sabe del tema que trata este estudio?

AME 1 es una enfermedad que en ausencia de tratamiento condu-
ce a la muerte temprana de quienes la padecen. Sin embargo, con 
la llegada de fármacos modificadores de la enfermedad y cuidados 
respiratorios se ha evidenciado disminución significativa en la mor-
bimortalidad.

¿Qué aporta este estudio a lo ya conocido?

Este artículo presenta la experiencia en el manejo clínico de 3 pa-
cientes con AME 1 que han logrado mejoras importantes en la so-
brevida y evolución, mediante un manejo que permite modificar 
el curso de la enfermedad. Existen pocas publicaciones sobre este 
tema en países latinoamericanos. Nuestra casuística ayuda a enfocar 
el manejo de otros pacientes.
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Abstract

Spinal muscular atrophy type 1 (SMA 1) is a progressive neuromuscular disease with high morbidity 
and mortality, especially due to respiratory and nutritional complications. Objective: To present 3 
patients who managed to diverge from the natural history described for this disease due to the im-
plementation of standards of care and disease-modifying therapies. Clinical Case: We report three 
female patients with SMA 1 from the Fundación Hospital Pediátrico la Misericordia (HOMI), Co-
lombia, with diagnosis and treatment before 6 months of age. Two of them managed to overcome 
respiratory failure and all 3 have been maintained without invasive respiratory support and with oral 
feeding, without gastrostomy. Conclusions: Pediatric patients with SMA 1 have a serious disease that 
leads to respiratory failure and a high probability of early death. The implementation of multidisci-
plinary management strategies allows for preserving respiratory function, initiating specific disease-
modifying therapies, improving their survival, and decreasing associated morbidity.

Introducción

La atrofia muscular espinal (AME) 5q, OMIM 
#253300 es una enfermedad neuromuscular de origen 
genético, con herencia autosómica recesiva. Se carac-
teriza por la degeneración de las moto neuronas alfa 
en la médula espinal, lo que causa debilidad progresiva 
acompañada de compromiso motor, deglutorio y res-
piratorio secundario1. A nivel mundial se ha reportado 
una incidencia estimada de 1 en 10.000 nacidos vivos2. 
No contamos con datos de Colombia dado que los re-
portes son escasos3.

Se caracteriza por una alteración en la producción 
(pérdida o disfunción) de la proteína de sobrevida de 
la motoneurona, conocida como SMN1 por sus siglas 
en inglés survival motor neuron 1; codificada por el 
gen SMN1. El gen SMN2 es un gen parálogo de SMN1. 
El número de copias de SMN2 afecta la presentación 
fenotípica porque este gen produce bajos niveles de 
proteína funcional, debido a un defecto en el proceso 
de empalme (splicing) de su ARN mensajero. Este de-
fecto se debe a que en SMN2, en el exón 7 se omite con 
frecuencia durante el empalme, lo que resulta en una 
proteína no funcional que no logra compensar la falta 
de expresión del gen SMN14. Por esta razón SMN2 es 
un blanco para el tratamiento de pacientes con AME.

Históricamente se ha clasificado la enfermedad en 
5 subtipos (0-4) según los hitos motores alcanzados al 
momento de presentación de la enfermedad1. La atro-
fia muscular espinal tipo 1 (AME 1) es una forma grave 
que se manifiesta antes de los seis meses de edad y los 
pacientes nunca logran sentarse, evolucionan con falla 
respiratoria y muerte antes de los dos años si no reci-
ben tratamiento integral5. 

El curso natural de la enfermedad ha sido docu-
mentado tanto a nivel mundial6 como en Latinoaméri-
ca7,8. Se debe resaltar que en la actualidad la sobrevida 
en los niños con AME 1 está asociada a la implementa-

ción temprana de intervenciones respiratorias no inva-
sivas tras el diagnóstico9. 

En el 2016 la agencia norteamericana FDA (por sus 
siglas en inglés Food and Drug Administration) apro-
bó el primer tratamiento para la AME llamado Nusi-
nersen. Su eficacia fue evidenciada en él estudió EN-
DEAR que incluyó 122 pacientes con AME tipo 1, sin-
tomáticos, mostrando mejoría en las escalas motoras 
y un aceptable perfil de seguridad10. Nusinersen es un 
oligonucleótido antisentido sintético, aprobado para el 
manejo de AME en varios países del mundo. Este me-
dicamento modifica el empalme dentro del intrón 7, lo 
que resulta en la inclusión del exón 7 en la transcrip-
ción del ARN mensajero pre-SMN. Como resultado, 
aumenta la producción de la proteína SMN funcional 
de longitud completa11. Este medicamento se adminis-
tra vía intratecal y ha mostrado mejoría clínicamente 
significativa en la función motora y en hitos motores 
hasta del 93% y tiene un perfil de riesgo beneficio fa-
vorable, con pocos efectos adversos11. Su efectividad 
ha sido evaluada además en niños con AME de inicio 
tardío, después de los 6 meses de edad, encontrando 
mejoría en las escalas motoras comparado con el grupo 
control que no recibían el medicamento12.

En Colombia hasta el año 2023, el Nusinersen era 
el único medicamento modificador de la AME avalado 
para su uso. Sin embargo, en el mundo existen otros 
dos medicamentos que han demostrado efectividad: 
Risdiplam y Onasemnogene abeparvovec. El Risdi-
plam, es el primer fármaco oral desarrollado para el 
tratamiento de AME, es de uso diario y es un modifi-
cador del empalme pre-ARNm de SMN2 aumentando 
la producción de la proteína SMN de longitud comple-
ta13. Onasemnogene abeparvovec es una terapia génica 
de aplicación única, que favorece el remplazo del gen 
SMN1 mediante un adenovirus modificado14.

El objetivo de este reporte es describir tres casos de 
pacientes con AME tipo 1 que recibieron manejo inte-
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gral, incluyendo tratamiento modificador  y cuidados 
respiratorios proactivos desde el diagnóstico, mante-
niéndose sin soporte ventilatorio invasivo ni gastrosto-
mía. Estos pacientes fueron atendidos en la Fundación 
Hospital Pediátrico la Misericordia, HOMI, Bogotá, 
Colombia. A esta institución ingresan pacientes de 
todo el país dado que cuenta con todas las subespecia-
lidades pediátricas. 

Casos Clínicos

Caso 1
Paciente femenina, producto del cuarto emba-

razo de padres no consanguíneos. Tenía antecedente 
de hermano fallecido con AME tipo 1 y Síndrome de 
Down. A los 45 días de vida presentó pérdida de movi-
mientos antigravitatorios de extremidades inferiores y 
pérdida del sostén cefálico. A los 3 meses fue evaluado 
por médico especialista en Neuropediatría identifican-
do hipotonía y arreflexia. La amplificación de sondas 
dependiente de ligandos múltiples (multiplex ligation-
dependent probe amplification MLPA por sus siglas en 
inglés) confirmó ausencia de los exones 7 y 8 del gen 
SMN1 en homocigosis y 2 copias de gen SMN2. 

A los 4 meses de edad presentó signos de dificultad 
respiratoria, fiebre, rinorrea y respiración paradójica, 
por lo que fue remitida nuestra institución para trata-
miento multidisciplinar.

Ingresó con respiración con disociación toracoab-
dominal, tórax acampanado, abundantes secreciones, 
tos casi nula, llanto débil, hipotonía severa, arreflexia 
y fasciculaciones linguales. En la Unidad de Cuidados 
Intermedios se inició oxigenoterapia y ventilación no 
invasiva (VNI) con presión positiva de dos niveles 
(Bilevel Positive Airway Pressure, BiPAP), y se imple-
mentó asistente mecánico de la tos. No se aisló virus en 
las secreciones respiratorias. Al tercer día de ingreso a 
nuestro hospital se encontraba estable, con oxigenote-
rapia de bajo flujo en vigilia y presión positiva durante 
el sueño nocturno. Se realizaron las escalas motoras 
The Children´s Hospital of Philadelphia Infant Test 
of Neuromuscular Disorders (CHOP INTEND)15 con 
puntaje 33/64 y Hammersmith Infant Neurological 
Examination part 2 (HINE 2)16 con puntaje de 2/26 
(5%). 

Al cuarto día del ingreso se identificó rinovirus/
enterovirus y parainfluenza. La radiografía de tórax 
mostró opacidad apical derecha y requirió aumento en 
el tiempo de uso de la VNI. Tras presentar mejoría, se 
redujo nuevamente el tiempo de soporte con VNI y se 
dejó durante el sueño nocturno. No obstante, al día 15 
del ingreso, nuevamente presenta falla respiratoria, fie-
bre y diarrea secundarios a infección por adenovirus. 
Se intensificó el apoyo con BiPAP y se alimentó por 

sonda nasogástrica, logrando estabilidad y reducción 
progresiva del soporte ventilatorio que se mantuvo 
durante el sueño nocturno, así como reinicio de la ali-
mentación por vía oral.

A los 5 meses de vida, se inició tratamiento modi-
ficador de su enfermedad con Nusinersen intratecal, 
siendo este el día 23 de su hospitalización.  Actualmen-
te, a los 24 meses de edad y con 7 dosis de Nusinersen, 
tiene deglución normal y no ha tenido nuevos episo-
dios de falla respiratoria. Usa BiPAP durante el sueño y 
dispositivo para asistencia mecánico de la tos.  A nivel 
motor tiene sostén cefálico, toma objetos con sus ma-
nos y cruza línea media, moviliza las 4 extremidades 
venciendo gravedad y logra sedente con apoyo.  A nivel 
ortopédico, cursó con displasia de cadera bilateral, por 
lo que está en tratamiento con férula en flexión y ab-
ducción de la cadera y escoliosis en seguimiento.  

Caso 2
Paciente femenina, hija de padres no consanguí-

neos, producto del cuarto embarazo. Su hermano fa-
lleció a los 5 meses con sospecha de atrofia muscular 
espinal sin confirmación. A los 40 días de vida la madre 
notó disminución de los movimientos en miembros 
inferiores y de la intensidad del llanto. A los 4 meses 
de edad, se confirmó diagnóstico de AME 1, por de-
leción homocigota del exón 7 y 8 del gen SMN1 con 
dos copias del gen SMN2. A los 4 meses de vida, tenía 
escala CHOP INTEND con puntaje de 13/64, ausencia 
del reflejo de la tos y tórax acampanado. Por lo anterior 
en consulta ambulatoria se indicó soporte con BiPAP 
y asistente mecánico de tos, los que no se implementa-
ron. A los 4 meses y medio recibió su primera dosis de 
Nusinersen.  Posterior a la segunda dosis de carga, cur-
só con infección por rinoenterovirus, falla respiratoria 
y requirió ingreso a unidad de cuidados intensivos, con 
soporte con BiPAP modo ST de manera continua. Al 
lograr su recuperación, el tiempo de uso del BiPAP se 
redujo progresivamente hasta dejar soporte únicamen-
te durante el sueño nocturno. 

Inicialmente no logró adaptarse al asistente mecá-
nico de la tos, por lo que su uso fue suspendido. Debi-
do a trastorno deglutorio, se inició alimentación por 
sonda nasogástrica y la paciente egresó del hospital 3 
meses después con soporte ventilatorio durante el sue-
ño y alimentación exclusiva por sonda.  

A los 9 meses, presentó una nueva falla respirato-
ria secundaria a infección por rinovirus/enterovirus y 
atelectasia masiva del pulmón izquierdo, requiriendo 
hospitalización durante un mes. Se ajustó BiPAP, con 
buena respuesta, retomando manejo ambulatorio. La 
paciente tuvo nuevas hospitalizaciones a los 11, 13 y 14 
meses de edad, todas por causas respiratorias.

Actualmente, a los 20 meses de edad, ha recibido 
7 dosis de Nusinersen.  Logra sostén cefálico parcial y 
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giro incompleto de prono a supino y de supino a pro-
no. Ha iniciado alimentación vía oral y se continuó de 
manera mixta con la alimentación por sonda nasogás-
trica. Presenta displasia del desarrollo congénito de la 
cadera bilateral en tratamiento con férula en flexión y 
abducción de la cadera. Está pendiente el estudio de 
escoliosis.  No ha vuelto a presentar ingresos por inter-
currencias respiratorias y usa BiPAP durante el sueño 
nocturno y asistencia mecánica de la tos. 

Caso 3
Paciente femenina, producto de embarazo múlti-

ple, bicorial, biamniótico. Nació por cesárea a las 37 
semanas de gestación, con peso y talla normal. Se trata 
del segundo embarazo de padres no consanguíneos. El 
primer hijo falleció a los 8 meses de edad por falla res-
piratoria y sospecha de AME tipo 1 sin confirmación 
genética.    

Desde el nacimiento presentó movilización limi-
tada de extremidades, retraso en el neurodesarrollo 
comparado con hermano gemelo, quien es sano. En la 
evaluación por Neuropediatría, se encontró hipotonía 
axial, hiporreflexia global y debilidad. Se realizó MLPA 
que confirmó AME tipo 1 con deleción homocigota de 
exón 7 del gen SMN1 y la presencia de dos copias del 
gen SMN2 a los 3 meses y medio de edad.

A los 4 meses de edad fue hospitalizada por bron-
quiolitis leve. Se evidenció tórax acampanado y fasci-
culaciones linguales. Recibió tratamiento de síntomas 
respiratorios sin necesidad de oxigenoterapia. Se ini-
ció BiPAP durante el sueño como manejo precoz del 
compromiso respiratorio secundario a AME tipo 1. La 
evaluación de la deglución fue normal y se continuó 
alimentación por vía oral.  Al día siguiente al ingreso 
se realizó CHOP INTEND con resultado 21/64 (39%).  
El día 27 del ingreso, teniendo 5 meses de edad inició 
tratamiento con Nusinersen. No se logró el inicio del 
mismo previamente por dificultades en la autorización 
por su seguridad social.  

Actualmente tiene 16 meses de edad, ha recibido 
6 dosis en total de Nusinersen, y no ha tenido nuevos 
ingresos por infecciones respiratorias. Continúa con 
soporte con BiPAP modo ST, asistencia mecánica de 
la tos diaria y alimentación por vía oral. A nivel motor, 
realiza giros de posición prono a supino y de supino a 
prono, además logra sedestación con apoyo.  

Estas tres pacientes recibieron tratamiento con Nu-
sinersen dado que, a la fecha de sus respectivas valo-
raciones, era el único tratamiento específico autoriza-
do en Colombia. El manejo se ha realizado de forma 
conjunta con seguimiento multidisciplinario, acorde a 
las guías internacionales para tratamiento de pacientes 
con AME (17) (18), e incluyendo las diferentes especia-
lidades que aparecen en la Figura 1. Los criterios para 
el inicio de VNI acorde a los criterios de Great Ormond 

Street Hospital, GOSH (19), datos seguimiento nutri-
cional y de las escalas motoras se muestra en la Tabla 1. 

Discusión

La AME 1 es una enfermedad neuromuscular gra-
ve, que lleva a la muerte temprana de los lactantes que 
la presentan. Este desenlace está relacionado con la rá-
pida aparición de falla respiratoria que es característica 
de la enfermedad20. Presentamos los casos clínicos de 
3 pacientes de 24, 20 y 16 meses de edad respectiva-
mente, en quienes se logró aumentar su sobrevida y se 
han logrado mantener libres de ventilación invasiva, 
siguiendo los estándares de cuidado indicados en pa-
cientes con AME. Resaltamos los beneficios del diag-
nóstico temprano, el tratamiento multidisciplinario, 
especialmente respiratorio, sumado al inicio de terapia 
modificadora de la enfermedad, en un país latinoame-
ricano. 

Los pacientes con AME tipo 1, la debilidad muscu-
lar predomina en las regiones proximal y axial, con un 
compromiso particular de los músculos intercostales 
mientras se preserva parcialmente la función diafrag-
mática. Este desbalance entre la contractilidad del dia-
fragma y la distensibilidad de la caja torácica explica la 
disociación toracoabdominal y la forma acampanada 
del tórax observada en las 3 pacientes. 

A medida que la enfermedad progresa, el compro-
miso conlleva a ausencia del reflejo de la tos y aumen-

Figura 1. Especialidades involucradas en el manejo multidisciplinario de los 
pacientes con AME 1.
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Tabla 1. Características clínicas de los niños reportados con AME 1

Variable Caso 1 Caso 2 Caso 3

Género Femenino Femenino Femenino

Edad al ingreso a la institución, meses 4 4 4

Número de copias de SMN2 2 2 2

Edad a la primera aplicación de Nusinursen (meses) 5 4 5

Peso al momento de la aplicación kilogramos
Talla al momento de la aplicación centímetros

6.8
65

Sin dato 7.06
60.5

Criterios de GOSH al momento de ingreso

Criterios mayores 
1.	Exacerbación aguda
2.	 Infección torácica recurrente
3.	Aumento del trabajo para respirar/disnea
4.	Se documentó falla respiratoria crónica o aguda

Criterios de soporte
1.	Pobre ganancia de peso a pesar de optimizar alimentación 
2.	Deformidad del tórax 

presente
ausente
presente
presente

ausente
presente

presente
ausente
presente
presente

ausente
presente

presente
ausente
presente
ausente

ausente
presente

Traqueostomía No No No

Gastrostomía No No No

Uso de VNI en el último control Sí, durante el sueño Sí, durante el sueño Sí, durante el sueño

Videocinedeglución Normal Trastorno de la deglución Normal

Vía de alimentación Oral Oral y sonda nasogástrica Oral 

PSG
IAH
IAC
IAO
Hipopneas

1,4
0
0.6
0.9

14,20
1,07
0,47
12,31

Escalas motoras al inicio del tratamiento
CHOP Intend
HINE 2

33/64
2/26

13/64
Sin dato

21/64
3/26

Escalas seguimiento 
CHOP Intend
HINE 2

7 dosis
49/64
10/26

7 dosis
60/64
10/26

4 dosis
52/64
10/26

Edad en el momento del reporte, meses 24 20 16

Peso durante último seguimiento kilogramos
Talla durante ultimo seguimiento centímetros

7,9
79

8,3
86

8,8
78

SMN2: survival motor neuron 2, GOSH: Great Ormond Street Hospital, VNI: ventilación no invasiva, PSG: polisomnograma, IAH: índice apnea 
hipopnea, IAC: índice apnea central, IAO: índice apnea obstructivo, CHOP Intend: The Children´s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neu-
romuscular Disorders, HINE2: Hammersmith Infant Neurological Examination part 2.

to del espacio muerto con disminución del volumen 
corriente20. Por estas características requieren soporte 
respiratorio temprano y el tratamiento de la insuficien-
cia respiratoria aguda debe ser diferente al ofrecido a 
pacientes cuyo compromiso es secundario a infección 
aguda y/o obstrucción bronquial en la que predomina 
la hipoxemia y no la hipercapnia como en los pacientes 
con AME.  En los niños con AME 1, se debe priori-
zar el tratamiento de la hipoventilación y se debe in-
dividualizar la necesidad de oxigenoterapia, teniendo 
en cuenta que al aumentar la saturación de oxígeno se 

puede empeorar la hipercapnia21. Las 3 pacientes cur-
saron con infección respiratoria y por la alteración en 
la fisiología respiratoria normal, se usó asistente mecá-
nico de la tos y se trató de manera conjunta la hipoxe-
mia y la hipoventilación. La mayor comprensión de la 
enfermedad nos ha llevado a un manejo preventivo y 
anticipatorio respiratorio de la AME cuyos objetivos se 
muestran en la Figura 220. 

La sobrevida en los pacientes con AME 1 ha cam-
biado con la llegada de las terapias modificadoras de la 
enfermedad. Previamente se había documentado que 
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los niños con AME tipo 1 podían vivir hasta 2 a 3 años 
sólo con cuidados respiratorios, o sobrevivir más de 2 
años con traqueostomía y/o soporte ventilatorio no in-
vasivo con movilidad muy reducida5.

Las neumonías y atelectasias por infecciones bacte-
rianas y/o virales y por broncoaspiración son compli-
caciones frecuentes en estos niños, generando un gra-
ve deterioro ventilatorio y hemodinámico18. El trata-
miento debe ser intensivo para controlar la infección, 
mantener permeable la vía aérea y se debe priorizar el 
soporte con presión por VNI.  No se recomienda el uso 
de cánula nasal de alto flujo ni la presión positiva con-
tinua en las vías respiratorias (CPAP) dado que no me-
joran la mecánica respiratoria ni tratan la hipoventila-
ción18. Los tres pacientes de este reporte cursaron con 
infección respiratoria aguda, que retrasó la aplicación 
del tratamiento modificador de la enfermedad.

El uso de VNI no sólo permite tratar las intercu-
rrencias respiratorias, sino también reduce el número 
hospitalizaciones de los pacientes. Además, esta moda-
lidad de ventilación no genera limitación para que los 
pacientes puedan comunicarse, por lo cual hace parte 
de los protocolos y estándares de cuidado en pacientes 
con AME5,18. 

En este reporte, dos de las tres pacientes presenta-
ron falla respiratoria, que se manejó exitosamente con 
VNI, sin requerir uso de la cánula nasal de alto flujo y 
tampoco ventilación mecánica invasiva. La tercera pa-
ciente, a pesar de no tener criterios de falla respiratoria, 
recibió manejo con VNI de manera anticipatoria, dis-
minuyendo el impacto de la infección y la insuficiencia 
ventilatoria.  Este tratamiento se ofreció dado que se 
ha demostrado que el uso de BiPAP durante el sueño 
permite manejar y/o prevenir el colapso pulmonar en 
pacientes con AME tipo 1 y se debe iniciar tempra-
namente ante la presencia de respiración paradójica, 
apneas obstructivas de sueño, trastornos respiratorios 
de sueño mixtos, infecciones agudas respiratorias a re-
petición y anomalías en la morfología del tórax, como 
tórax acampanado20. 

En las tres pacientes el soporte respiratorio se ini-
ció teniendo en cuenta los hallazgos al examen físico y 
no fue necesario tener polisomnograma, por los claros 
beneficios de la terapia sobre la mecánica respiratoria. 
El soporte se tituló siguiendo evolución clínica y para-
clínica22. Los criterios de GOSH permiten estandarizar 
el inicio de VNI y pacientes con más de 1 criterio ma-
yor con o sin un criterio de soporte, son candidatos 
al inicio de la terapia19, como fue el caso de nuestras 
pacientes, quienes cumplían criterios para inicio de 
VNI, tratamiento que se ha mantenido hasta la actua-
lidad, logrando estabilidad de la mecánica respiratoria 
y mejoría en la morfología del tórax. Para el manejo de 
secreciones, se han descrito en la literatura diferentes 
métodos, sin tener disponibilidad en nuestro país de 

la mayoría de los dispositivos23. En las 3 pacientes se 
inició asistencia mecánica de la tos de forma intrahos-
pitalaria.

Sumado a las alteraciones respiratorias, los pa-
cientes con AME tipo 1 presentan compromiso de 
la musculatura bulbar, con disfagia, mayor riesgo de 
broncoaspiración y desnutrición, por lo cual muchos 
requieren protección de la vía aérea mediante una vía 
de alimentación segura y soporte nutricional continuo 
para lograr un adecuado crecimiento17. Sólo en una 
de nuestras pacientes se evidenció alteración en la de-
glución que ha mejorado con el tratamiento integral 
ofrecido.  Es de resaltar que, aunque el peso de nues-
tras pacientes es inferior para su edad, es similar a lo 
descrito por otros autores en niños con AME 124. Es de 
resaltar que las 3 pacientes tenían antecedente de un 
familiar de primer grado con sospecha o confirmación 
de AME 1, información familiar que se debe priorizar 
al evaluar niños con hipotonía para lograr diagnósticos 
y tratamientos oportunos8.

Las 3 pacientes han tenido mejoría en los hitos mo-
tores y estabilidad respiratoria, lo que es congruente 
con lo publicado en la literatura25. En su seguimiento 
nos hemos enfrentado a los retos asociados al aumento 
de la esperanza de vida en los niños con AME tipo 1 y a 
los fenotipos emergentes con el uso de terapias modifi-
cadoras. Entre estos desafíos se incluyen la aparición de 
escoliosis temprana y su tratamiento y la individualiza-
ción del soporte respiratorio a largo plazo26. 

Figura 2. Objetivos del cuidado respiratorio en los pacientes con AME 1.
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