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Este folleto tiene la finalidad de servir como una fuente de informacién y
apoyo para los nifos, los adultos, y las familias que viven con Atrofia
Muscular Espinal (AME).
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;Qué es la Atrofia Muscular Espinal?

La Atrofia Muscular Espinal (AME o SMA por sus siglas en
inglés) se refiere a un grupo de enfermedades hereditarias
de las neuronas motoras que produce debilidad musculary
atrofia (enfermedad debilitadora). Las neuronas motoras
se originan en la médula espinal y controlan los musculos
que se utilizan para realizar actividades tales como la
respiracion, el gateo, el caminar, el control de la cabeza y
el cuello, y la deglucion (el tragar). La AME es un
trastorno poco comun que se produce en
aproximadamente 8 de cada 100,000 nacidos
vivos, y afecta aproximadamente a 1 de cada
6,000 a 10,000 individuos en todo el mundo.

La AME afecta a los musculos a lo largo del
cuerpo. En los tipos mas comunes, la debilidad en
las piernas es generalmente mayor que en los
brazos. A veces la alimentacion, el tragar, y la
funcidn respiratoria (p. €j., la respiracion, la tos, y la
expulsion de secreciones) pueden verse afectados.
Cuando los musculos utilizados para respirar y toser se
ven afectados y debilitados, esto puede producir un
aumento del riesgo de sufrir pneumonia y otras
infecciones respiratorias, y también dificultad para
respirar durante el suefio. Las funciones cognitivas
del cerebro y la capacidad de
sentir objetos y dolor no se ven
afectadas. Las personas con AME
generalmente se agrupan en uno
de cuatro tipos (I, 11, 11, IV)
baséandose en su nivel mas
elevado de funcién o capacidad
motora.

UL
D

¥
!

of SMA

Families



;Qué causa la Atrofia
Muscular Espinal?

La AME es una enfermedad genética autosémica recesiva.
Aproximadamente 1 de cada 40 personas son portadores
genéticos de la enfermedad (lo cual quiere decir que
portan el gen mutado pero no tienen AME). Para que un
nifio esté afectado por la AME, normalmente ambos 5
padres son portadores del gen anormal y transmiten este S ———— )
gen a su hijo. Por lo tanto el nifio tiene 2 copias anormales del
gen, uno de cada padre, y a esto se le califica como enfermedad
genética recesiva. Cuando ambos padres son portadores, la
posibilidad de que un nifio herede el trastorno es de 1 de cada 4,
o del 25%, con cada embarazo.

La AME se produce debido a un gen ausente o anormal (mutado)
conocido como el gen 1 de supervivencia de las neuronas motoras
(SMN1). En una persona saludable, este gene produce una proteina
en el cuerpo llamada proteina de supervivencia de las neuronas
motoras (SMN). En una persona con genes mutados, esta proteina
esta ausente o en una cantidad significativamente reducida, y causa
problemas severos en las neuronas motoras. Las neuronas motoras son células
nerviosas de la espina dorsal que envian fibras nerviosas a los musculos a lo largo
del cuerpo. Debido a que la proteina SMN es critica para la supervivencia y la salud
de las neuronas motoras, las células nerviosas pueden encogerse y mas adelante
morirse sin esta proteina, lo cual tiene como resultado la debilidad muscular. A
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medida que un nifio con AME crece, sus musculos debilitados tienen dificultad para
mantenerse al ritmo de la demanda de las actividades cotidianas. La debilidad resultante
también puede producir cambios en los huesos y la columna que pueden causar
problemas respiratorios y la pérdida adicional de la funcion.

Existen cuatro tipos de AME: Tipo |, II, Ill, y IV. La determinacion del tipo de AME se basa
en el logro de los hitos del desarrollo fisico. Es importante comentar que el curso de la
enfermedad puede ser distinto para cada individuo afectado. Aunque la AME no es
considerada generalmente como una enfermedad progresiva, las personas afectadas
con AME normalmente pierden la funcién a lo largo del tiempo a medida que los
musculos siguen debilitdndose. La pérdida de funcién puede producirse de forma
gradual o mas rapidamente en el contexto de un brote de crecimiento o enfermedad.
Aun no se entienden bien las razones por las que la debilidad muscular y la pérdida
subsecuente de la funcion se producen a velocidades distintas en cada individuo. Se ha
observado que los individuos con AME pueden estar muy estables en cuanto a sus
capacidades durante periodos prolongados de tiempo, con frecuencia durante afos,
aunque la tendencia casi universal es la continuacién de la pérdida de la funcién
corporal a medida que se hacen mayores.

AME Tipo 1

La AME Tipo | también recibe el nombre de Enfermedad
de Werdnig-Hoffmann. El diagnéstico de los nifios con
este tipo de AME normalmente se realiza antes de los 6
meses de edad, dependiendo de la severidad de su
enfermedad. Normalmente los nifios con AME Tipo |
tienen escaso control de la cabeza y no pueden lograr
las habilidades motoras esperadas desde el punto de
vista del desarrollo. El rasgo distintivo de la AME Tipo |
es que los nifios no pueden sentarse ni ponerse de pie
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sin asistencia. Necesitaran aparatos como los cochecitos para
nifios (carreolas) o las sillas de ruedas para asistirles con su
movilidad. La deglucién (el tragar) y la alimentacién se haran
dificiles para los nifios con este tipo de AME y mas adelante
perderan la capacidad para tragar de forma segura sin que
se produzca aspiracion (que se atraganten o inhalen
secreciones y particulas de alimentos en los pulmones). Los
nifios pueden necesitar mas adelante una sonda de
alimentacién para suplementar su nutricion, lo cual
permitira la administracion de alimentos liquidos en su estémago. Las familias tienen
opiniones distintas y pueden tomar decisiones personales sobre si desean o no que se
coloque una sonda alimenticia. Si las familias deciden que se coloque una sonda
alimenticia, pueden decidir que el procedimiento se realice antes de que el nifio
empiece a tener dificultad para tragar, sin embargo la fecha de este procedimiento
también constituye una preferencia individual.

Por favor, acuda al folleto titulado Opciones para los Cuidados para las Familias
de Bebés Diagnosticados Recientemente con AME Tipo | para recibir mas
informacion sobre la toma de decisiones individual.

Los nifios con AME Tipo | experimentaran debilidad en los musculos que utilizan para
respirar, aquellos que les ayudan a expandir el pecho y llenar los pulmones de aire. En
estos nifios el pecho es mas pequerio de lo normal y

empiezan a respirar usando principalmente los musculos
del abdomen (respiracion con la barriga). Los pulmones Marmal AME
no se desarrollan completamente debido a este tipo de

Cambios en la Pared Toracica

. . L . -~
respiracion, y la tos se vuelve muy débil. Los nifios pueden
tener dificultad para introducir suficiente aire en los
pulmones mientras duermen, y mas adelante a lo largo L T 1 1
del dia. Muchos de estos nifios requeriran el uso de
aparatos para ayudarles a respirar; de nuevo, esto se basa en la (Courtesy of M. Schroth, M.D.)

decision de cada familia. La debilidad también produce problemas
con la columna (escoliosis) y las caderas (desplazamiento), lo
cual puede producir una pérdida adicional de las
habilidades/la funcién. La desviacion (curvatura) severa de la
columna puede ser tratada con un aparato o soporte
ortopédico y en ciertos casos con cirugia. Los huesos se
vuelven débiles y pueden romperse con facilidad, y hay varios
soportes terapéuticos disponibles para asistir a la hora de
colocar a los nifios con AME Tipo | en una posicién comoda.

AME Tipo II
El diagndstico de AME Tipo Il casi siempre se realiza antes de los 2
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afos de edad. Los nifios con este tipo tienen retrasos en los hitos del desarrollo motor y
manifiestan una variedad de habilidades fisicas. El rasgo distintivo de la AME Tipo Il es la
capacidad de mantener una posicion sentada sin soporte, sin embargo, algunos nifios
pueden requerir asistencia inicialmente para colocarse en esa posicion sentada. Estos
nifios pueden ponerse de pie con asistencia y el uso de soportes ortopédicos, pero no
pueden caminar y requieren una silla de ruedas para movilizarse. Normalmente, los
nifios con AME Tipo Il no tienen problemas para tragar, pero esto puede variar de un
nifio a otro. Algunos nifios pueden tener dificultad para consumir suficientes alimentos
por boca para mantener su peso y crecer, y es posible que sea necesario usar una sonda
alimenticia si la familia decide que es lo mejor. Los nifios con AME Tipo Il también
pueden desarrollar debilidad en los musculos utilizados para respirar y
experimentar dificultad para toser. Algunos de estos nifios pueden necesitar
aparatos para ayudarles a respirar con mas facilidad por la noche. La
debilidad también produce problemas con la columna (escoliosis) y las
caderas (desplazamiento), lo cual puede producir una pérdida adicional de
la funcion. La desviacion severa de la columna puede ser tratada con un
soporte ortopédico o en muchos casos con cirugia. Los huesos se vuelven
débiles y pueden romperse con facilidad, y hay varios soportes terapéuti-

cos disponibles para asistir a la hora de colocar a los nifios con AME Tipo
Il en una posicion comoda.

AME Tipo ITI

La AME Tipo Ill también se conoce como Enfermedad de Kugelberg-
Welander, o Atrofia Muscular Espinal Juvenil. Normalmente es diagnosti-
cada antes de los 3 afios de edad, pero es posible que no se diagnostique hasta la
adolescencia. El rasgo distintivo de la AME Tipo Il es la capacidad de ponerse de pie y
caminar de forma independiente. Los individuos afectados pueden tener dificultad para
caminar, correr, y subir escaleras a medida que se hacen mayores; algunos individuos
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pierden la capacidad de caminar de forma independiente durante la infancia, mientras que otros
pueden seguir caminando hasta la adolescencia o la edad adulta. Los problemas con la columna
(escoliosis) se pueden desarrollar a varias velocidades y en varias edades. Se puede producir
dificultad para tragar y toser junto con dificultad para respirar por la noche, pero es menos
comun y se produce mas adelante en el curso de la enfermedad que en la AME Tipo II. Los nifios
y adultos con AME Tipo Il tienen riesgo de tener sobrepeso, ya que normalmente no pueden ser
extremadamente activos fisicamente. En este tipo de AME se puede observar un temblor leve de
los dedos y las manos, y con frecuencia se producen sintomas de dolores y uso excesivo de las
articulaciones. Se puede producir una desviacion de la columna y puede tratarse con un soporte
ortopédico y en ciertos casos con cirugia. Del mismo modo que con la AME Tipo I, los huesos se
vuelven débiles y pueden romperse con facilidad, y hay una variedad de soportes terapéuticos
disponibles para ayudar a que los individuos con AME Tipo lIl estén en una posicion comoda y
mantengan la movilidad.

AME Tipo IV (Iniciacién en la edad adulta)

En la forma adulta de AME, los sintomas de leves a
moderados comienzan normalmente en la segunda
o tercera década de vida, tipicamente después de
los 35 afios de edad, aunque en algunos casos
pueden producirse tan pronto como a los 18 afios.
La AME de iniciacion adulta es mucho menos
comun que las otras formas. Normalmente se
caracteriza por el impedimento motor leve tal como la debilidad muscular,

los temblores, y las sacudidas, con o sin problemas respiratorios. La debilidad es gradual y los
musculos utilizados para tragar y respirar raramente se ven afectados en la AME Tipo IV. La
expectativa de vida es normal y hay soportes terapéuticos disponibles para ayudar a que los
individuos con AME Tipo IV mantengan una funcion éptima.

En este folleto trataremos mds adelante y en detalle la AME Tipo | a la AME Tipo IV.

Families of SMA



Other Rare Forms of SMA with Different Genetic Causes

Atrofia Muscular Espinal con Dificultad Respiratoria (SMARD por sus siglas en inglés)

La SMARD se produce en muy raras ocasiones y ha sido identificada como una variante de la AME Tipo
I. Los nifios con este tipo de AME se presentan de forma similar a los bebés con AME Tipo | y el
diagnostico normalmente se realiza muy pronto, si es que se realiza. Los bebés con SMARD
experimentan sintomas de dificultad respiratoria severa debido a la debilidad extrema de los musculos
utilizados para respirar; los brazos y los musculos cercanos estan mas afectados que otros musculos.
La SMARD se diferencia de la AME Tipo | en que la parte superior de la médula espinal estd mas
afectada que la parte inferior. La ubicacion especifica de la mutacion genética para la SMARD ha sido
identificada en el gen IGHMBP2 y por lo tanto puede ser determinada a través de pruebas genéticas
cuando los bebés/nifios muestran signos de SMARD.

Atrofia Muscular Espinal Tipo V/Neuropatia Hereditaria Motora Distal

La AME Tipo V es muy poco comtn y sélo se ha dado parte de unos pocos casos. Se trata de una
enfermedad genética autosémica dominante, lo que quiere decir que sélo es necesario tener una
copia del gen anormal (de uno de los padres) para que se produzca la enfermedad, y es la causa de
mutaciones en los genes BSCL2 y GARS.

La AME Tipo V afecta a las células nerviosas de la espina dorsal, y la debilidad muscular se produce
Ginicamente en las manos y los pies. La caracteristica que la define, y que normalmente se produce
primero y puede surgir con la exposicion a temperaturas frias, es la aparicion de calambres o debilidad
y pérdida muscular en las manos, especificamente en el lado del indice junto al pulgar y en la palma
de la mano en la base del pulgar. También es comun tener un arco elevado en el pie (pes cavus) y
algunos individuos pueden desarrollar problemas para caminar (anormalidades en la locomocién). Los
sintomas normalmente comienzan durante la adolescencia, pero pueden producirse desde la infancia
y hasta aproximadamente los treinta y cinco afos de edad. Las personas con este trastorno tienen una
expectativa de vida normal.

Enfermedad de Kennedy

La Enfermedad de Kennedy es una forma poco comun de AME que afecta sélo a los varones. Se trata
de una enfermedad autosémica recesiva ligada al cromosoma X (la madre es portadora del gen
defectuoso en uno de sus cromosomas X); cada nifio varén nacido de una madre con el gen
defectuoso tiene una probabilidad del 50% de tener la enfermedad, y las hijas nacidas tienen una
probabilidad del 50% de ser portadoras de la enfermedad. Los sintomas tempranos incluyen las
sacudidas leves (temblores) de las manos extendidas, los calambres musculares con el esfuerzo, y las
contracciones musculares visibles bajo la piel (fasciculaciones). La debilidad en las articulaciones
normalmente comienza en el hombro o la region pélvica, y puede extenderse mas adelante a los
musculos faciales y de la lengua lo cual produce dificultad para tragar (disfagia), dificultad para hablar
(disartria), y pneumonia por aspiracion. Los individuos con Enfermedad de Kennedy pueden requerir
el uso de una silla de ruedas durante las etapas mas avanzadas de la enfermedad. Algunos varones
pueden experimentar agrandamiento de las mamas (ginecomastia), bajo recuento de esperma/infer-
tilidad, y/o diabetes mellitus no dependiente de insulina. La aparicién de la enfermedad normalmente
se produce entre los 20 y los 40 afios de edad, aunque ha sido diagnosticada desde la adolescencia y
hasta los 70 afios de edad. Las personas con este trastorno tienen expectativas de vida normales.
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El diagndstico de la Atrofia
Muscular Espinal

Con frecuencia la AME se diagnostica clinicamente observando la apariencia fisica del nifio. El
diagnostico puede sospecharse cuando se observa que los nifios son débiles o tienen retraso en
sus hitos del desarrollo, tal como el sostener la cabeza, voltearse hacia un lado, sentarse de forma
independiente, estar de pie, o caminar mas tarde de lo esperado.

Después de revisar un historial médico meticuloso y de realizar un examen fisico, un proveedor de
cuidados primarios puede ordenar la realizacion de pruebas genéticas a través de una muestra de
sangre, o un nifio puede ser remitido a un neurdlogo, el cual también realizara una examinacion y
entonces ordenara pruebas genéticas (de nuevo, a través de una muestra de sangre) para
confirmar el diagnostico.

Ocasionalmente se puede realizar una electromiografia (EMG) o una biopsia del musculo, o se
puede ordenar una prueba del nivel de creatina-cinasa (CK). Si es necesario, la EMG es una prueba
que mide la actividad eléctrica de los musculos. A veces esta prueba se realiza para ayudar a
distinguir la AME de otros trastornos de los nervios o los musculos que pueden parecer similares a
la AME. Se introducen pequerios electrodos de registro (agujas) en los musculos del individuo,
normalmente en los brazos y los muslos, mientras que se observa y se registra un patrén eléctrico.
Una biopsia del musculo es un procedimiento en el cual se obtiene una pequefia muestra del
musculo en el quiréfano para realizar una examinacién adicional en un laboratorio para, de nuevo,
ayudar a distinguir a la AME frente a otras enfermedades musculares. Los resultados de la EMG o la
biopsia del musculo pueden ser Utiles en casos cuando el diagnédstico de la AME es atin incierto.

Un nivel de creatina-cinasa (CK) se mide a través de una muestra de sangre, y un nivel elevado
indica la presencia de una enfermedad muscular. Aunque esto normalmente no se encuentra en la
AME, puede ser util a la hora de distinguir a la AME frente a otras formas de enfermedad muscular.
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{a) deletion

Un estudio mds detallado del factor
genético dela AME

Los individuos tienen dos genes llamados Genes de la Supervivencia de las
Neuronas Motoras (SMN) 1y 2. Los investigadores han identificado al gen SMN1
como el productor principal de la proteina de SMN. En aproximadamente el 95%
de los pacientes con AME, el gen SMNT1 esta ausente, y en algunos casos, el gen
SMN1 puede estar presente pero estd alterado, es anormal, o esta dafiado de
alguna manera. El gen SMN2 es similar al gen SMN1, pero no produce tanta
proteina de SMIN como el gen SMNT1 o el tipo de proteina apropiado. La presencia
del SMN2 es necesaria para la supervivencia (ya que los individuos no pueden vivir
sin el SMN1 o el SMN2) y a veces se refiere al mismo como al “gen de rescate.”

Las pruebas genéticas examinan el material genético en la muestra de sangre de
un paciente para determinar si el gen SMNT1 esta ausente o dafiado, confirmando
por lo tanto el diagndstico de AME. Actualmente, también se pueden realizar

c Esta figura ilustra los tres tipos de
mutaciones del SMNT1: deleciones,

M conversion del gen SMNT1 al SMN2,
y mutaciones puntuales e

T individuales del nucleétido. (a) Xs
indica una delecion. Una delecién

(b) gene conversion 7| SMUNE | SMN1 |7 remueve parte o la totalidad del

(e} point mutations

gen SMNT1. (b) En el caso de

R conversion del gen, el gen SMN1 ha
sido convertido en un gen parecido
al SMN2 (indicado con el cambio
del nucledtido a T). Estos dos tipos
de mutaciones (deleciones y
eventos de conversion del gen)
i b constituyen los tipos mas

& B | H [ frecuentes hallados en el SMN1.

[ h’ Aproximadamente el 95% de los
E pacientes con 5q-AME tiene estos
dos tipos de mutacion, y estas

mutaciones se pueden detectar facilmente con la prueba actual de diagnostico para la AME ya que
ambos tienen como resultado la pérdida del exon 7 en el SMN1. (c) También se pueden encontrar
mutaciones puntuales en el gen SMN1, pero con una frecuencia mucho menor que los otros dos tipos
de mutaciones. Aqui se muestran las localizaciones de mutaciones puntuales que han sido halladas en
el gen SMN1. Estan catalogadas de A a T. Aproximadamente el 5% de los pacientes con 5q-AME tienen
una delecion o una mutacion de conversion del gen en un cromosoma y una mutacion puntual en el
otro cromosoma. Un individuo con esta combinacion de mutaciones (mutacion puntual con una
delecion o mutacion por conversion) no sera diagnosticado con AME usando la prueba de diagnéstico
de la AME ya que solo falta una copia del gen SMN1. Mas bien, esta persona se vera como un
portador usando la prueba cuantitativa de portador, aunque tiene sintomas de AME.
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pruebas genéticas mas especificas para identificar el nimero de copias del gen SMN2

presente, aunque esto no se hace de forma rutinaria.

Las muestras deben ser enviadas a un laboratorio
especifico de diagnostico genético para realizar este tipo
de pruebas, si el neurélogo piensa que es necesario.

El nimero de copias del gen SMN2 que tiene un
individuo esta en cierto modo relacionado con la
severidad con la que ese individuo se vera afectado por
la AME. Debido a que el gen SMNT1 esta ausente,
cuanto mayor sea el nimero de copias del SMN2
presentes, mayor sera la cantidad de proteina SMN

que se produce y sera mas probable que un nimero
mayor de neuronas motoras se mantengan

saludables y productivas. Los individuos que sélo
tienen 1 o 2 copias del gen SMN2 tendran

tipicamente las expresiones mas severas de la enfermedad, mientras que la
existencia de tres 0 mas copias del gen SMN2 tipicamente significa una expresién menos
severa de la enfermedad. Sin embargo, debe observarse que el nimero de copias del
SMN2 no predice de manera fiable qué tipo de AME va a tener un individuo o cuan débiles
se volveran sus musculos. Por lo tanto, incluso después de que el equipo de la AME revise
los resultados de las pruebas genéticas, es casi imposible que un médico clinico prediga
exactamente como afectara la AME a un individuo determinado.

Por favor, acuda al folleto titulado La Genética de la Atrofia Muscular Espinal
(AME) para recibir mas informacion sobre la genética.

Families of SMA



;Qué podemos esperar? ;Qué significa
el diagndstico para un individuo?

Cada tipo de AME varia entre los pacientes individuales. Es

crucial recordar esto cuando se consideren los distintos
aspectos de los cuidados de un individuo. No hay dos nifios que
sean exactamente iguales, y por lo tanto el tratamiento y los
planes de cuidados para cada familia deben ser adaptados para
satisfacer sus necesidades individuales.

También es importante recordar que los cerebros de los nifios
con AME no se ven afectados en absoluto y por lo tanto sus
habilidades cognitivas se mantienen normales. Normalmente, los
individuos con AME son muy inteligentes y deben animar a los
nifos a participar en tantas actividades para su edad y apropiadas
desde el punto de vista del desarrollo como sea posible, con la
realizacion de adaptaciones siempre que sea necesario. Es esencial
que los nifios con AME reciban asistencia para alcanzar su maximo
potencial en la escuela, en casa, y en sus comunidades.

Lo ideal es que un equipo de médicos clinicos especializados en la AME y sus
complicaciones especificas hagan seguimiento de su hijo. Varios hospitales a lo largo
del pais tienen clinicas designadas que cuentan con miembros del equipo
interdisciplinario con experiencia a la hora de proporcionar cuidados a individuos con
AME y sus familias. Los médicos clinicos de distintas especialidades (p. €j., neurologia
y neumologia) pueden reunirse al mismo tiempo y atender juntos a los individuos y
sus familias. En algunos centros de salud, hay médicos clinicos que pueden
proporcionar cuidados en distintos entornos y a horas distintas. De cualquier forma,
es importante que los individuos con AME y sus seres queridos se sientan comodos
con los cuidados que estan recibiendo. No deben dudar en hacer preguntas y recibir
respuestas honestas de un equipo en el que confian y que puede guiarles a la hora
de tomar aquellas decisiones que sean éptimas para sus hijos y sus familias.

Los equipos interdisciplinarios encargados de los cuidados de personas con AME con
frecuencia estan formados por neurdlogos, enfermeras/enfermeras profesionales,
neumologos/especialistas en cuidados intensivos, ortopedas, asesores genéticos,
terapeutas fisicos y/u ocupacionales, nutricionistas, y trabajadores sociales. Los
individuos con AME y los miembros de sus familias trabajan juntos con estos
equipos interdisciplinarios para crear objetivos y planes personalizados de cuidados
que satisfagan sus necesidades de forma 6ptima a medida que cambian a lo largo
de su andadura con la AME.
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El tener conversaciones dificiles y
tomar decisiones bien respaldadas
antes de que se produzca una
emergencia ayudara a que las
familias estén mas preparadas y
evitara que se tomen decisiones
precipitadas en un momento
estresante. La Organizacion Mundial
de la Salud (World Health
Organization o WHO por sus siglas
en inglés) define los cuidados paliativos como una “mejora de

la calidad de vida de los pacientes que se enfrentan a enfermedades que
ponen en riesgo sus vidas, y a sus familias, a través de la prevencion y el alivio
del sufrimiento identificando y tratando de forma anticipada el dolor y otros
problemas, ya sean fisicos, psicolégicos, sociales o espirituales.” Los cuidados
paliativos preparan a las familias para estas situaciones y deberian ser
proporcionados junto a las opciones de tratamiento que las familias elijan. El
equipo de cuidados paliativos puede ayudar a la familia a desarrollar objetivos
especificos que sean uniformes con sus valores y lo que funciona mejor en
general para su hijo y su familia. Algunas familias pueden elegir medidas
invasivas o medidas no invasivas de apoyo, tal como se describen a lo largo
de este folleto, y algunas pueden elegir tinicamente medidas de bienestar o
confort. Algunas familias pueden elegir mas o menos opciones que otras
familias, pero todas las familias toman decisiones basandose en el carifio.
Cada nifo y familia con AME se puede beneficiar y deberian recibir cuidados
paliativos durante el transcurso de su enfermedad, independientemente de
las decisiones que tomen.

iLos padres y los individuos con AME tienen derechos! Nadie deberia realizar
esta andadura solo y sin apoyo. La mayoria de los equipos interdisciplinarios
de AME o de otro tipo pueden proporcionarle los servicios necesarios para
asistirle a la hora de satisfacer sus necesidades. No tenga miedo de decir NO
si algo no le parece correcto. No se sienta intimidado ni tenga miedo de hacer
preguntas. Si se le olvida preguntar algo, o si se siente abrumado, llame a su
proveedor médico o contacte a las Familias de AME para recibir sugerencias.

Por favor, acuda al folleto titulado Opciones para los Cuidados para las
Familias de Bebés Diagnosticados Recientemente con AME Tipo I para
recibir mas informacion sobre la toma de decisiones individuales..
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AME Tipo I (y algunos con Tipo II)
— Lo que debe sa%'.l

La mayoria de los nifios con AME Tipo | son diagnosticados en la infancia
y se puede hacer mucho para asistirles en su salud cognitiva, fisica, y
emocional desde una edad temprana. Los miembros del equipo que
proporciona cuidados a los niflos con AME Tipo | hablaran con las
familias sobre las opciones para la terapia, y también sobre los aparatos
especificos para las necesidades de cada nifio.

Recursos Terapéuticos

Un trabajador social u otro miembro del equipo puede ayudar a las familias a
trabajar con las compaiiias de seguro médico para asegurar que los nifios
reciban los servicios que necesitan. Los nifios pequefios normalmente son
aptos para recibir distintos tipos de terapia (p. ej., terapia fisica, ocupacional,
y del habla), con frecuencia a través de la Intervencion Temprana (Early
Intervention) o programas administrados a un nivel local en la comunidad.

Terapia Fisica y Terapia Ocupacional
Las instrucciones para ejercicios de rango de movimiento y otras ideas para
la terapia fisica/ocupacional iniciada por terapeutas licenciados son
importantes independientemente de cuan joven sea el nifo. El uso de
globos y plumas como juguetes constituye una estimulaciéon estupenda y
ofrece a los nifios una sensacion de independencia y logro. Los juegos que
fomentan la accion de intentar tocar/agarrar algo son otra forma de terapia
fisica u ocupacional que pueden ser muy beneficiosos. Un terapeuta
fisico/ocupacional también puede sugerir sistemas ideales para sentarse y/o
soportes ortopédicos para las piernas que fomentaran una mayor comodidad
y una movilidad méxima para los nifios. Debido a que el cuidado de nifios con
AME es distinto a los cuidados de muchos otros nifios que reciben terapia fisica
y/u ocupacional, puede ser beneficioso que el terapeuta fisico u ocupacional
comunitario del nifio esté en contacto con los terapeutas del equipo de AME
para recibir instrucciones y/o sugerencias especificas.

La terapia acuética puede ser muy beneficiosa para los nifios con AME, ya que la
flotabilidad del agua permite el movimiento de los brazos y las piernas que de otra
manera no podria ser posible debido a la debilidad muscular. Asegurese de que la
temperatura del agua sea de al menos 90°F y de que el nifio esté colocado en una
posicion de forma que su cabeza no entre o esté bajo agua, en un esfuerzo por evitar
episodios of aspiracion (entrada de fluido en los pulmones).
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Necesidades Nutricionales y de Alimentacién

Los bebés y nifios pequefios con AME Tipo | deben recibir una nutricién adecuada para el
crecimiento y el desarrollo apropiado del cerebro. Las necesidades dietéticas del nifio
deben ser tratadas con un nutricionista con conocimiento de la AME y que pueda
recomendar ajustes en las alimentaciones (p. ej., formula, leche materna, cereal) para
satisfacer las necesidades caldricas especificas (algunas féormulas son mejores que otras
para los nifios con AME). En momentos distintos durante el transcurso de la enfermedad, y
a veces en el contexto de una enfermedad respiratoria o de otro tipo, los nifios pequefios
pueden experimentar dificultad para comer y requieren un cambio en la alimentacién o
nutricién suplementaria.

Los nifios con AME Tipo | normalmente pierden su habilidad para masticar y tragar
alimentos y agua de forma segura a distintas edades, dependiendo de la severidad de su
enfermedad. También pueden tener problemas para controlar sus propias secreciones
(saliva). Si siguen recibiendo la nutricion e hidratacion oralmente, tienen un riesgo mayor
de aspirar (inhalar) alimentos y agua y de desarrollar problemas respiratorios si los
alimentos y el agua llegan a los pulmones (pneumonia por aspiracién). Para prevenir estas
complicaciones, con frecuencia se ofrece la alimentaciéon por sonda para asegurar que los
bebés y los nifios reciban suficientes calorias para crecer y una cantidad adecuada de
fluidos para mantenerse hidratados.

Existen algunas opciones para las alimentaciones por sonda, incluyendo las siguientes:

« Sonda nasogastrica (NG tube): se introduce una sonda pequefia y flexible en el
estdbmago a través de la nariz (las sondas nasoduodenales (ND tube) o nasoyeyunales
(NJ tube) se colocan mas adentro, en dos areas distintas del intestino delgado mas
alla del estomago).

« Sonda de gastrostomia (G tube): se coloca quirtirgicamente una sonda pequeria
directamente en el estdmago desde el exterior.
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« Sonda de gastrostomia-sonda de yeyunostomia (G-J tube): una pequeria
sonda colocada quirdrgicamente, directamente en el estomago y el intestino
delgado (yeyuno).

Algunos nifios también pueden desarrollar reflujo gastroesofagico significativo
(una condicion en la que el alimento sube del estomago de nuevo hacia la
garganta), y si esto sucede, se pueden usar medicamentos para tratar los sintomas, y
es posible que recomienden el siguiente procedimiento para ayudar a tratar tanto la
incapacidad para comer de forma segura por boca como el reflujo:

« Sonda de gastrostomia (G-tube) y fundoplicadura de Nissen (envoltura del
estdbmago).

Aunque ambas opciones son invasivas, cada una tiene varias ventajas y desventajas. Las
sondas nasogastricas (o sondas ND o NY) pueden ser colocadas y removidas con
facilidad, si es necesario. Con frecuencia se salen por si solas y necesitan ser reem-
plazadas.

La colocacion de la sonda de gastrostomia o la sonda de yeyunostomia es permanente y
facil de mantener, pero requiere cirugia y anestesia. La opcion optima para un nifo sera
determinada a través de charlas individuales entre cada familia y su equipo de cuidados
de la AME.

Por favor, acuda al folleto titulado Informacion Basica Sobre la
Nutricion para recibir mas informacion sobre las necesidades
nutricionales de los individuos con AME.

Necesidades Respiratorias

Los problemas en los pulmones constituyen algunos de los mayores
retos para los nifios pequefios con AME, y varian y son dificiles de

predecir. Los bebés pueden desarrollar dificultad para toser (tos débil),
lo cual conlleva la incapacidad de expulsar las secreciones de las vias
respiratorias superiores e inferiores. A medida que se hacen mayores,
desarrollaran dificultad para respirar cuando duermen, y a la larga
cuando estan despiertos. Debido al desarrollo insuficiente de la pared
toracica y los pulmones, los nifios pequefios pueden tener problemas
para sobrellevar los catarros normales de la infancia. Si los nifios no
pueden expulsar bien las secreciones, esto puede producir pneumonia y
fallo respiratorio. Estas infecciones pueden hacer que los musculos que
rodean los pulmones se debiliten incluso més. Los nifios con AME Tipo |
no desarrollan mas enfermedades respiratorias que los nifios de su edad
que estan sanos, pero cualquier enfermedad que contraigan sera mas
peligrosa debido a la debilidad de los musculos y los pulmones.
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Los cuidados y el apoyo respiratorio asisten con la funcién de los
pulmones y la respiracion. Un especialista en neumologia/respirato-
rio trabajara con las familias para desarrollar objetivos respiratorios y
medidas de apoyo especificas a las necesidades de cada nifio.

Es muy importante que los nifios con AME, los miembros de la
familia, y cualquier persona que esté con ellos frecuentemente
reciban inmunizaciones (vacunas) para ayudar a prevenir
enfermedades contagiosas. Las infecciones respiratorias tales
como la influenza (gripe), la pneumonia, y la tos ferina (pertussis) podrian tener
consecuencias devastadoras para un nifio con AME. Afortunadamente, éstas se
pueden prevenir con las inmunizaciones apropiadas.

;Qué aparatos respiratorios necesitaran los ninos?

Los individuos con AME se pueden beneficiar del uso de una Maquina de Tos
Asistida In-Exsufflator (Ilamada con frecuencia Cough Assist). La Maquina de Tos In-
Exsufflator funciona aplicando presién positiva en las vias respiratorias para llenar
los pulmones de aire, y entonces cambia rapidamente a presion negativa para
sacar el aire de los pulmones. El cambio rapido en la presion de positiva a negativa
produce un flujo alto de los pulmones con la exhalacién que es similar a la tos.
Esta técnica, a la que se llama “insuflacién-exuflacion mecanica,” evita que

se darien las vias respiratorias mientras también
despeja las secreciones (saliva y mucosa
espesas) de los pulmones. El dispositivo ofrece a
los nifios mas comodidad y calidad de vida sin el
uso de procedimientos y aparatos invasivos.

La dificultad respiratoria puede ser monitoreada
midiendo el nivel de saturacién de oxigeno en la
sangre mediante el uso de una herramienta
llamada oximetro de pulso. Se coloca un sensor en
el dedo de la mano o el pie del nifio con un
pequeiio clip o cinta adhesiva con una luz roja para
monitorear la saturacion de oxigeno.

Los nifios con AME Tipo | normalmente requieren asistencia para respirar mientras
duermen. Durante los catarros o las enfermedades, todos los bebés/nifos
requeriran asistencia adicional para respirar. Existen varios tipos de métodos y
aparatos para los cuidados respiratorios que pueden salvar la vida durante una
enfermedad. Hay varias opciones a considerar.

Far.nﬂies of SMA



;Qué son los cuidados respiratorios no invasivos?

“No invasivo” describe un método de cuidados o
intervencion que no corta o penetra el cuerpo. El soporte o
asistencia para respirar se coloca sobre el cuerpo o fuera del
mismo.

=N

=

Tal como se menciona anteriormente, casi todos los nifios
con AME Tipo | necesitan asistencia para respirar y se pueden _______-—-
beneficiar de una maquina de Presion Positiva de Dos Niveles

en las Vias Respiratorias (BiPAP) o un ventilador mecanico mientras duermen, empezando

a una edad temprana.

La méquina de BiPAP usa una mascara colocada sobre la nariz para introducir un mayor
volumen de aire en los pulmones durante la inhalacién, llenando los pulmones con mas
aire que el que un nifio puede respirar por si solo. El equipo de la AME explicara en mayor
detalle la maquina de BiPAP si/cuando el nifio requiera esta forma de asistencia para
respirar.

Los ventiladores mecanicos, o respiradores, son mas complejos que las maquinas de
BiPAP, pero también permiten el control de mas variables (p. ej., el tamafio/volumen
especifico de una respiracion, o el nimero de respiraciones por minuto). Hay distintos
modelos. La méscara nasal proporciona cuidados respiratorios no invasivos, mientras que
los otros son formas mas invasivas de asistencia (vea lo siguiente). La mascara nasal no
funciona bien en cada nifo y familia, por muchas razones, y puede volverse dificil de
tolerar. Si este es el caso, o si un nifio necesita asistencia para respirar 24 horas al dia, la
familia deberia hablar con su equipo de la AME sobre otras opciones para los cuidados
respiratorios del nifo.

sQué son los cuidados respiratorios invasivos?

“Invasivo” significa que algo penetra el cuerpo como parte del procedimiento. Las agujas,
las sondas introducidas en el cuerpo, y la cirugia son ejemplos de cuidados invasivos.

Los cuidados respiratorios invasivos requieren el uso de
ventilacion mecanica, tal como se describe anteriormente.
La ventilacién mecanica puede ser administrada a través
de una mascara nasal, una boquilla mientras estén
despiertos, una sonda introducida en la garganta, o a
través de una sonda de traqueotomia, una incision
quirdrgica en la garganta que permite la colocacién de
una sonda respiratoria mas permanente (vea lo
siguiente).

Inicialmente, los cuidados respiratorios invasivos usan
una sonda respiratoria [sonda endotraqueal (ETT)], que es introducida a través de la boca y
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la garganta, hasta el area superior de la traquea. La sonda es entonces conectada en el exterior a
un ventilador mecénico. Sin embargo, el uso a largo plazo de las sondas endotraqueales puede
causar dafio al irritar la boca y la garganta si no se extrae dentro de unas pocas semanas. Cuando
se requiere la asistencia con ventilador durante periodos prolongados de tiempo, es importante
que la familia y el equipo de la AME tengan una charla sobre cuales pueden ser los proximos
pasos u opciones, y qué es lo mejor para cada nifio y su familia.

Una opcidn a considerar es la colocacion de una sonda de traqueotomia. Una traqueotomia es un
procedimiento quirtrgico en el que se realiza un agujero en la parte frontal del cuello dentro de la
trdquea, a través del cual se puede introducir una sonda para asistir con la respiracion. Una sonda
de traqueotomia no entra en la boca ni las cuerdas vocales sino que entra directamente en la
traquea desde el exterior del cuello. Un respirador o ventilador es conectado a la sonda de
traqueotomia. La palabra traqueotomia es utilizada para describir la creacion de la abertura en si
(estoma) en el cuello, pero traqueotomia y traqueostomia son sindnimos en este contexto.

Es importante que las familias entiendan sus derechos en lo referente a la toma de decisiones por
sus hijos para prolongar la vida, y que entiendan que se trata de decisiones muy personales en las
no hay una respuesta “correcta”. Los miembros del equipo de cuidados paliativos de pediatria de
un hospital pueden asistir a una familia a la hora de tomar la mejor decisién para ellos. Una vez
que se llega a una decision, es importante asegurar que todo el personal médico necesario (y
cualquier otro individuo con el que una familia desee compartir esta decisién) sea completa-
mente consciente de sus deseos. También es importante saber que las familias pueden cambiar
de opinion en lo referente a estas decisiones en momentos distintos a lo largo de la andadura con
la AME, y nunca deben dudar en hablar con su equipo de cuidados de la AME en cualquier
momento.

Por favor, acuda al folleto titulado Informacion Bdsica Sobre la Respiracion para
recibir mas informacion sobre las necesidades
respiratorias de los individuos con AME.
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AME Tipo II (y algunos individuos
con Tipo III) - Lo que debe saber

En todos los tipos de AME, se pueden hacer muchas cosas para asistir
con la salud cognitiva, fisica, y emocional de los individuos que viven
con la enfermedad. Los miembros del equipo de la AME hablara con
las familias sobre las opciones para la terapia y los aparatos
especificos a las necesidades de cada nifo.

Recursos Terapéuticos

Los nifios con AME Tipo Il se pueden beneficiar de la terapia fisica y
ocupacional y también de la terapia acuatica, y en algunos casos la
hipoterapia o equinoterapia (monta terapéutica del caballo).
Normalmente la terapia se proporciona primero a través de la
Intervencion Temprana (Early Intervention), y después a través
del sistema escolar, dependiendo de la edad del nifio. Muchos
nifos también reciben terapia adicional después de la escuela
0 en casa. Puede ser util para los padres y otros cuidadores el
proporcionar ejercicios de estiramiento y rango de movimiento
en casa. Su terapeuta fisico/ocupacional puede sugerir sistemas
ideales para sentarse y/o soportes ortopédicos para las piernas
que seran mas beneficiosos a la hora de fomentar la comodidad
y la movilidad méaxima de su hijo. Debido a que el cuidado de los
nifios con AME es distinto a los cuidados de muchos otros nifios
que reciben terapia fisica y/u ocupacional, puede ser beneficioso
que el terapeuta fisico u ocupacional de un nifio con base en la
comunidad esté en contacto con los terapeutas del equipo de
cuidados de la AME para recibir instrucciones y/o sugerencias especificas.

Los nifios con AME Tipo Il pueden ser capaces de sentarse sin apoyo pero es posible
que primero necesiten asistencia para colocarse en posicion sentada, como se
mencion6 previamente. Con la asistencia y el uso de soportes ortopédicos es posible
que puedan ponerse de pie, pero normalmente no pueden caminar.

Es importante que los nifios afectados con AME estén en una posicion derecha a la
edad mas temprana posible. El estar de pie es importante en el desarrollo ya que
permite una mejor funcién respiratoria, mejora la funcion intestinal, y proporciona una
mayor movilidad. Es extremadamente beneficioso que los nifios sean colocados en una
posicion derecha (vertical) durante el mayor tiempo posible, o tanto como lo toleren, a
lo largo del dia. Esto puede requerir que los padres aboguen por sus hijos para animar
al uso de dispositivos de asistencia para estar de pie tanto en la clase como en casa.
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Hay varias opciones que se pueden considerar cuando se elija el aparato o dispositivo apropiado para
asistir al nifio a la hora de ponerse de pie:

« Un bipedestador y/o parapodium (también llamado estabilizador postural).

« Una silla de ruedas bipedestadora es ideal para afiadir movilidad e independencia. Este tipo de
dispositivo puede ser utilizado tan pronto como a los 13 meses de edad.

« Soportes ortopédicos u ortesis: La ortesis de marcha reciproca (Reciprocating Gait Orthosis o RGO's
por sus siglas en inglés) y la ortesis de la extremidad inferior o de rodilla, tobillo, y pie (Knee Ankle
Foot Orthosis o KAFO's por sus siglas en inglés) normalmente funcionan bien para los nifios con
AME Tipo I, y en algunos casos, los nifios han podido tomar varios pasos.

El uso del tipo apropiado de dispositivo de asistencia o andador con soportes ortopédicos es importante,
y se deben explorar varias opciones con el terapeuta fisico/ocupacional del equipo de la AME.

El uso de una silla de ruedas manual y ligera puede constituir una opciéon emocionante para un nifio con
AME Tipo Il. Puede proporcionar movilidad, independencia, y una sensacion de aventura, mientras que
les permite usar parte de su propia fuerza en la parte superior del cuerpo. Sin embargo, deberia
entenderse que para tener una verdadera independencia y movilidad, y en casos donde los musculos de
los brazos estan débiles, sera necesario usar una silla de ruedas eléctrica. Hay disponibles varios tipos
distintos de sillas de ruedas eléctricas, y actualmente los nifios con AME estdn empezando a usarlas a los
dos aios de edad. El terapeuta fisico del equipo de cuidados de la AME puede ayudar a las familias a
elegir la silla de ruedas apropiada para su hijo.

En el AME Tipo Il la debilidad es normalmente mayor en las piernas que en los brazos; sin embargo,
algunos nifios se pueden beneficiar del uso de férulas o tablillas para las mufiecas o las manos. Esto sera
recomendado por el terapeuta del equipo de cuidados de la AME cuando se presente la necesidad.

La escoliosis (curvatura de la columna) se produce en cierto momento practicamente en todos los nifios
con AME Tipo | y AME Il, y en algunos con AME Tipo lll. El grado de la escoliosis sera un factor a la hora
de decidir como tratarla. Debido a que la escoliosis puede restringir la respiracion y la funcién pulmonar,
se deben implementar pronto las medidas de tratamiento necesarias. Las opciones para controlar la
escoliosis incluyen sistemas para sentarse hechos a medida, dispositivos de asistencia para sentarse, y
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una chaqueta corporal. Es posible que mas adelante se
considere la realizacién de cirugia en la columna.

Necesidades Nutricionales y Alimenticias

Las necesidades nutricionales de un nifio en etapa de crecimiento son muy importantes y es esencial
tener un plan dietético apropiado en la AME Tipo Il. Normalmente los nifios con AME Tipo Il no tienen
problemas para tragar, pero esto varia de un nifio a otro. Algunos nifios tienen dificultad para consumir
suficiente comida por boca para mantener su peso y crecimiento, y es posible que sea necesario colocar
una sonda alimenticia si la familia decide que es lo mejor. Algunos nifios con AME Tipo Il también pueden
desarrollar sobrepeso, y el peso excesivo puede dificultar mas la movilidad. Es esencial que se traten las
necesidades dietéticas especificas de cada nifio con el dietista/nutricionista del equipo de la AME, el cual
tiene conocimiento de las necesidades nutricionales especificas de los nifios con AME Tipo |lI.

Por favor, vea la explicacion detallada de las opciones de sonda alimenticia bajo la
seccion titulada AME Tipo | - Necesidades Nutricionales y de Alimentacion.

Por favor, acuda al folleto titulado Informacion Bdsica Sobre la Nutricion para recibir
mas informacion sobre las necesidades nutricionales de los individuos con AME.

Necesidades Respiratorias

Los nifios y adolescentes con AME Tipo Il pueden desarrollar debilidad en los musculos utilizados para
respirar y experimentar una tos debilitada. Algunos individuos pueden requerir un aparato para ayudarles
a respirar con mayor facilidad tal como una maquina de tos asistida (CoughAssist™) o una maquina de
BiPAP para su uso por la noche, especialmente cuando tienen alguna enfermedad. En algunos casos, la
funcion respiratoria puede disminuir mas, lo cual puede hacer que se considere el uso de soportes
respiratorios mas invasivos.

Por favor, vea la explicacion detallada sobre las intervenciones respiratorias no invasivas
e invasivas descritas en la seccion anterior AME Tipo I — Necesidades Respiratorias para
ver una revision de estos dispositivos de apoyo.

Por favor, acuda al folleto titulado Informacion Bdsica Sobre la Respiracion para recibir
mas informacion sobre las necesidades respiratorias de los individuos con AME.

UL TP
3 %,

%
S
<

s,

25

sy, i

F;milies ‘of SMA



AME Tipo I1I -
Lo que debe saber

Recursos Terapéuticos

Los individuos con AME Tipo Il pueden beneficiarse
de la terapia fisica y la terapia ocupacional, y el
terapeuta fisico/ocupacional del equipo de cuidados
de la AME deberia desarrollar un plan especifico
personalizado para satisfacer las necesidades
individuales especificas de cada individuo, las cuales
pueden variar mucho.

Los individuos con AME Tipo Ill tienen la capacidad
de estar de pie y caminar de forma independiente.
Se puede observar un temblor leve en los dedos y las manos, y con
frecuencia se producen sintomas de dolor y uso excesivo de las articulaciones. La dificultad para
caminar, correr, y subir escaleras puede desarrollarse a medida que los individuos se hacen
mayores; algunos perderan la capacidad para andar de forma independiente en la infancia,
mientras que es posible que otros puedan caminar hasta la adolescencia o la edad adulta. Tal
como se menciono anteriormente, el uso de un andador y soportes ortopédicos puede volverse
necesario y el terapeuta del equipo de la AME pueden hacer recomendaciones para los aparatos
apropiados. El uso de una silla de ruedas manual y ligera puede ser considerado para las
distancias, y también el de un escuter eléctrico u otra silla motorizada, lo cual también sera
aconsejado por el equipo de la AME cuando sea necesario.

Los problemas con la columna (escoliosis) pueden desarrollarse a velocidades y en edades
variadas, y es posible que también se considere como opcién y cuando sea apropiado el uso de
soportes ortopédicos o la realizacion de una cirugia.

Por favor, vea la explicacion detallada de las terapias y los aparatos descrita en la seccion
anterior AME Tipo Il - Recursos Terapéuticos para una revision de los aparatos de movilidad-
asistencia.

Necesidades Nutricionales y Alimenticias

La dificultad para tragar se puede producir en la AME Tipo lll, pero de forma menos comun y mas
adelante en la enfermedad que en la AME Tipo II. Los nifios y adultos con AME Tipo lll tienen

riesgo de sobrepeso a medida que se hacen mayores y tienen menos capacidad para mantenerse
activos fisicamente. El dietista/nutricionista del equipo de cuidados de la AME deberia - ‘
realizar modificaciones en la dieta cuando sea necesario. T

Por favor, acuda al folleto titulado /Informacion Bdsica Sobre la Nutricion para recibir | *=
mas informacion sobre las necesidades nutricionales de los individuos con AME.
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Necesidades Respiratorias

En algunos casos de AME Tipo
Il puede producirse una debilidad leve de la tos,
junto con dificultad para respirar por la noche. Es
posible que se recomienden intervenciones
respiratorias tal como se describen en las secciones
previas (p. ej. Maquina de Tos Asistida o CoughAs-
sist™ y/o BiPAP) cuando sea necesario.

Por favor, acuda al folleto Informacion Bdsica Sobre
la Respiracion para recibir mas informacion sobre las necesidades respiratorias
de los individuos con AME.

AME Tipo IV: Iniciacion en
la Edad Adulta

Como adultos, es probable que los individuos con AME Tipo IV sean conscientes de
sus debilidades y limitaciones personales. Deberian trabajar con los miembros del
equipo de cuidados de la AME, tal como los terapeutas fisicos y ocupacionales y los
nutricionistas, para disefiar el mejor programa posible de ejercicio y dieta para
mantener la salud y el bienestar. Los terapeutas también pueden asistir a los
individuos a la hora de obtener los aparatos necesarios para movilizarse y llevar a
cabo las actividades cotidianas en casa. Los individuos deberian hacer tanto como se
sientan cdmodos haciendo, y deberian buscar las adaptaciones necesarias para la
casa, la escuela, y/o el trabajo, y también sus vehiculos. Los individuos también
pueden considerar el recibir asistencia con actividades especificas si es necesario (p.
ej. para cocinar, ducharse, vestirse) a medida que ciertos musculos se vuelvan mas
débiles con el tiempo. Una mascota de servicio también puede ser beneficiosa en
cierto momento durante la andadura con la AME Tipo IV. Del mismo modo que con
la AME Tipo |, II, y 1Il, la dieta y la nutricién son factores importantes a la hora de
mantener la salud en general, y un nutricionista puede ayudar a desarrollar planes
dietéticos individualizados.
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Necesidades Cognitivas/
Académicas

Es importante mencionar una vez mas que la AME no afecta al cerebro ni a su desarrollo, y por lo
tanto no afecta a la capacidad de un individuo de aprender y tener éxito académico. Entre uno y
tres afos de edad, los nifios normalmente reciben servicio a través de Early Intervention
(Intervencion Temprana o El por sus siglas en inglés) y entonces tendran un Plan Educacional
Individualizado (Individualized Education Plan o IEP por sus siglas en inglés) o un plan 504
(llamado por la Seccién 504 de la Ley de Rehabilitacion y la Ley de Americanos con Discapaci-
dades) que describe los servicios especificos y/o las modificaciones y acomodaciones que
necesitaran en la escuela después de los tres afios de edad. Los individuos con AME normal-
mente reciben terapia fisica y terapia ocupacional en la escuela, tal como se describe anterior-
mente, es posible que se les asigne un auxiliar del maestro (asistente individual para la
ensefanza) o un asistente de la clase uno a uno que le asista a la hora de satisfacer sus
necesidades fisicas (p. €j., asistirle con la movilizacion, para levantar o mover objetos en la clase,
o para usar el bafio). Es importante abogar por los estudiantes con AME
para que sean colocados en entornos académicos apropiados y asi
optimizar su crecimiento intelectual. Sus limitaciones fisicas no deberian
limitarles a la hora de recibir estimulaciéon académica en un entorno
apropiado desde el punto de vista del desarrollo. En algunos casos quizas
sea necesario realizar modificaciones
en la clase para acomodar sus
necesidades fisicas.
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Soy portador del gen dela AME...
;Qué puedo hacer?

Esta informacion puede haber sido solicitada por alguien

identificado como portador de la AME a través de una prueba iy = -':
de sangre. Families of SMA (FAME o FSMA por sus siglas en
ingles) recomienda que los portadores del gen de la AME : o

busquen los consejos de un asesor de genética, especialmente = -
si tienen planes de tener hijos, ya que él/ella puede ayudar a 8
estas personas a entender mejor las probabilidades :
y los riesgos asociados al tener un hijo con AME. El
asesor genético tomara un historial médico familiar
completo, y obtendra informacién referente a
cualquier enfermedad, muerte, nacimientos sin vida
y abortos espontaneos
(pérdidas) experimentadas por
cada miembro de la familia.
Un asesor genético también
puede tratar las opciones
referentes a las pruebas
prenatales, y puede
HAY TRES POSIBILIDADES proporcionar informacion
para guiar a los individuos
a la hora de tomar
aquellas decisiones que
sean mejor para ellos. Si

CUANDO DOS PORTADORES TIENEN UN HLJO...

PROBABILIDAD DEL  PROBABILIDAD DEL PROBABILIDAD DEL . .
25%pequeno  50% peque  25% peque al__gl’"en ya ha tenido un
ESTENAFECTADOS  SEAN PORTADORES TENGAN AME hijo con AME, el asesor

puede tratar las opciones
a considerar respecto a

o 40 personns cualquier embarazo en
SON PORTADORAS

DEL GEN SIN saBerto €l futuro.

Por favor, acuda al folleto titulado La Genética de la Atrofia Muscular Espinal
(AME) para recibir mas informacion sobre la genética.

L
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;Cudles son las areas fundamentales en la
investigacion de la AME??

Investigacion Cientifica Basica

La investigacion cientifica basica examina los elementos fundamentales de la
vida, incluyendo las moléculas, las proteinas, las células y los genes. La
investigacion cientifica bésica, a la que con frecuencia se refiere como investi-
gacion de “laboratorio”, la llevan a cabo los investigadores en un laboratorio
mediante el uso de microscopios y placas de petri. Otros tipos de investigacion,
como la investigacion traslacional o la investigacion clinica, se basan en los
hallazgos y los indicios ofrecidos por la investigacion cientifica basica.

La investigacion cientifica basica juega un papel decisivo en el descubrimiento y la examinacion de materiales
quimicos o bioldgicos que tienen el potencial de convertirse en medicamentos y terapias para la AME; y la
identificacion de medicamentos existentes con potencial en la AME. En esta fase, se llevan a cabo estudios en
proteinas, células, y animales vivos, pero no en humanos.

Las preguntas decisivas en la biologia de la AME, incluyendo qué problema hay en el cuerpo que causa la AME,
son respondidas por la investigacion cientifica basica. Proporciona a los investigadores muchas ideas de origen o
pistas que conducen a una investigacidn mas avanzada.

Investigacion de Medicamentos — InvestigacionTraslacional

La investigacién de medicamentos examina los quimicos y los materiales bioldgicos para ver si pueden ser
convertidos en medicamentos y terapias.

Los Institutos Nacionales para la Salud (National Institutes of Health o NIH por sus siglas en inglés) define la
investigacion traslacional como...”el proceso de aplicar los descubrimientos generados durante la investigacion en
el laboratorio, y en estudios pre-clinicos, al desarrollo de ensayos y estudios en humanos. “' Esta fase temprana
recibe el nombre de fase de descubrimiento de medicamentos. Los investigadores también trabajan con
medicamentos cuyo uso ya ha sido aprobado en distintas enfermedades y condiciones para ver si pueden ayudar
a las personas con AME.

Dos Clases Principales de Medicamentos para la AME

Medicamentos aprobados por la FDA para tratar otras Medicamentos originales no aprobados atin por la FDA.

enfermedades. Con un nuevo proposito para la AME Designados para su uso en la AME

TlLa investigacion traslacional significa el tomar algo que aprendemos en un érea de investigacion y apiicario a otra
area de investigacion; como en la aplicacion de las pistas de la investigacion basica en las fases posteriores de
produccion de medicamentos para la AME. Los investigadores estan trasladando los descubrimientos de la
investigacion basica de laboratorio a nuevos medicamentos y terapias que pueden ser examinados en ensayos
clinicos con sujetos humanos.

Investigacion Clinica

La investigacion clinica esta orientada en el paciente, y se lleva a cabo con sujetos humanos o tejidos humanos. El
investigador se relaciona directamente con sus sujetos durante el proyecto de investigacion. La investigacion
orientada en el paciente puede estudiar a) los mecanismos (métodos y partes de como algo funciona) de la
enfermedad humana, b) las intervenciones terapéuticas (usadas para tratar la enfermedad), c) los ensayos clinicos,
y d) el desarrollo de nuevas tecnologias. (Fuente: Institutos Nacionales para la Salud o NIH por sus siglas en inglés)

'Del Plan de Accién (Roadmap) de NIH: http://nihroadmap.nih.gov/clinicalresearch/overview-translational.asp
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;Como puede ayudar Families of SMA?

Si son una familia diagnosticada recientemente con AME, por favor envien un correo electrénico a
infopack@fsma.org o llamen a la Oficina Nacional de Familias de AME al (800) 886-1762. Estamos
disponibles para apoyarles y les enviaremos por correo con entrega al dia siguiente un paquete de
informacién completo sobre la AME para las familias diagnosticadas recientemente. También le
enviaremos un Paquete de Cuidados para las Familias Diagnosticadas Recientemente (Newly
Diagnosed Care Package) con juguetes para su hijo y un fichero lleno de recursos especificos para el
estado en el que vive. Estos Paquetes de Cuidados para Familias Diagnosticadas Recientemente son
posibles gracias a las donaciones y las ideas de los padres de la AME.

Families of SMA es una organizacion sin fines lucrativos y la red mas grande en el mundo de familias,
médicos clinicos, y cientificos en la investigacion que trabajan juntos para promover la investigacion
de la AME, apoyar a las familias, y educar al publico y la comunidad profesional sobre la AME.

Families of SMA es un recurso de apoyo imparcial. Estamos aqui para ayudar a todos los individuos
que viven con AME y a sus seres queridos, y no abogamos en nombre de ninguna opcién o decision
especifica. Los padres y las familias toman decisiones distintas con relacion a lo que es mejor para sus
familias e hijos, consistentes con sus creencias personales. Los padres y otros miembros importantes
de la familia deberian poder hablar sobre sus sentimientos con relacion a estos temas, y hacer
preguntas a su equipo de cuidados de la AME. Tales decisiones no deberian tomarse a la ligera y se

deben considerar todas las opciones y sopesarlas cuidadosamente. Todas las opciones relacionadas
con la AME son sumamente personales y deberian reflejar los valores
personales y lo que es mejor para cada nifio, individuo, y familia. Las
familias nunca estan solas. Families of SMA siempre esta disponible a
través de una simple llamada.

Como padres atentos y como profesionales, podemos ofrecerles apoyo y
comprension. A través de una red telefénica y multimedia, el equipo de
Families of SMA esté disponible para apoyarle, junto a otras familias y
amigos afectados por la AME.
Proporcionamos apoyo y servicios
que no tienen precio a los individuos
y las familias, entre los que se
incluyen: informacion y aparatos
médicos, apoyo y recursos, una
conferencia anual, apoyo comuni-
tario local a través de nuestra gran
red de voluntarios, publicaciones
regulares, y apoyo con base en el
internet incluyendo el servicio “Ask
the Expert” (Preguntele al Experto).
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Enviamos paquetes de cuidados para la AME Tipo
I, Tipo Il, y Tipo Il a todas las familias diagnosti-
cadas recientemente que se pongan en contacto
con Families of SMA. Estos paquetes de cuidados
incluyen una variedad de articulos tal como
materiales de informacion, juguetes apropiados

para individuos con cada tipo de AME, libros,

cobijas, edredones hechos a mano, y DVD's. Muchas de las ideas para los articulos incluidos en
estos Paquetes de Cuidados (Care Packages) provienen directamente de los padres de la AME.

El Fichero de Familias Recientemente Diagnosticadas (Newly Diagnosed Binder)
es un programa que fue fundado como una forma de
ayudar a las familias con informacion y recursos
especificos a cada estado. Estos ficheros contienen
informacién importante sobre la AME, incluyendo
todos los Folletos de la Serie de Cuidados de la AME
(SMA Care Series Booklets) y una lista de los recursos
disponible para las familias en su propio estado. Este
fichero también actia como una herramienta
organizacional, donde las familias pueden mantener
informacién médica importante relacionada con su hijo,
toda en un mismo lugar. Cada familia recibe un fichero en su Paquete de Cuidados para las
Familias Diagnosticadas Recientemente.

Families of SMA recibié una generosa donacién de carretas (wagons) de Radio Flyer Inc. para
nuestro Programa de Paquete de Cuidados para las Familias Diagnosticadas Recientemente.
Estaremos encantados de poder proporcionar Radio Flyer Wagons a todas las familias
diagnosticadas recientemente una vez que contacten a FSMA. Estas carretas son beneficiosas
para todos los tipos de AME. Para los bebés con AME Tipo |, las carretas son maravillosas ya
que con frecuencia se requiere que estos nifios estén acostados por completo una vez que
pierden su tono muscular y no pueden soportar su propio cuerpo de forma adecuada. Para las
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familias con AME Tipo Il y Tipo Ill, estas carretas son ideales para
que los padres puedan transportar a sus hijos sin el uso de una
carreola o una silla de ruedas.

También proporcionamos a nuestros miembros una subscripcion a
nuestro Boletin Informativo de Apoyo Familiar llamado Directions,
y nuestra publicacion dedicada a las noticias y el progreso en la
investigacion de la AME, llamado Compass. Directions contiene
informacion sobre la vida cotidiana, cartas e historias de las familias, proximos eventos, articulos
escritos por doctores e investigadores, y otros recursos.

Debido a que Families of SMA entiende la carga financiera que constituye el vivir con AME, la
organizaciéon también mantiene un Fondo Comun de aparatos, que esta disponible de forma
gratuita para los miembros de Families of SMA. El Fondo Comtn de Families of SMA contiene una
lista extensa de aparatos apropiados para nifios con AME. Una vez que la familia ya no necesita el
articulo, les pedimos que hagan el favor de devolverlo para que asi podamos prestarselo a otra
familia. Algunos de los articulos de nuestro Fondo Comun han sido donados por otras familias con
AME. Otros articulos han sido adquiridos con los fondos que Families of SMA recibe especificamente
para comprar ciertos articulos para el Fondo Comun. Algunos de los articulos del Fondo Comun de
FSMA incluyen:

+ Camas para el automovil (Infant Cosco Car Bed y Hope Car Bed)
* Chalecos EZ-On

* Sillas para el bario

« Carreolas (strollers) médicas

+ Sillas de ruedas manuales

* Bipedestadores

« Dispositivos de terapia y posicionales

LT
R s,

31
:

Families 6f SMA

AW %
AV %



La Conferencia Anual de la AME

Cada afio, Families of SMA patrocina una conferencia para reunir a los
investigadores principales de la AME, los profesionales médicos, y las
familias que viven con la AME. Families of SMA ha estado presentando la Conferencia Anual de la
AME durante mas de 24 anios. El fin de semana esta repleto de una gran variedad de talleres, un
programa memorable para nifios, un festival y un carnaval para la diversion familiar, muchas
oportunidades para conectar y relacionarse con las familias y recibir actualizaciones directamente
de los investigadores. Cada afio esperamos reunirnos en esta conferencia como una comunidad y
mostrar nuestro apoyo a otras personas. Como siempre, la Conferencia Familiar y la Conferencia
de Investigacion se desarrollan juntas. Se trata de la conferencia mas grande del mundo para
aquellas personas afectadas por la AME, y también para aquellos involucrados en proporcionar
apoyo y cuidados a los pacientes con AME. No existe ninglin programa parecido para aquellas
personas afectadas por la AME. La interaccion entre los investigadores y las familias en esta
conferencia es extremadamente especial. La conferencia anual también proporciona a estos
nifos la oportunidad de hacer nuevos amigos y pasarselo en grande.

TLos objetivos de la Conferencia de la AME:

1) Permitir la creacion de una red de contactos entre investigadores, proveedores médicos,
pacientes y familias

2) Educar a los investigadores en los tltimos avances en la investigacion
3) Atraer a los mejores investigadores al campo de la AME y fomentar las colaboraciones
4) Educar a los pacientes y las familias en la informacion basica sobre la AME

5) Poner al dia a los pacientes y las familias con relacién a la investigacion mas actual y el
progreso médico
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Conferencia de Educacion Médica Actual

Families of SMA ha introducido un nuevo componente para
profesionales médicos en la Conferencia Anual de la AME. Ahora se
realiza una Conferencia de Educacién Médica Actual antes del inicio
de la Conferencia Anual de la AME y la Conferencia de Investi-
gadores. La Conferencia de Educacion Médica Actual, titulada
“Interdisciplinary Perspectives on Spinal Muscular Atrophy: Defining
Your Role” (Perspectivas Interdisciplinarias sobre la Atrofia Muscular
Espinal: Definiendo su Papel), para profesionales médicos, es la
primera de este tipo para las Familias de AME. Las conferencias han
cubierto previamente dos componentes de la AME; Investigacion y
Apoyo. El aspecto de la Investigacion cubrié actualizaciones cientificas,
de investigacion y clinicas, mientras que el aspecto del Apoyo incluyé
los talleres de apoyo familiar y el establecimiento de una red de
contactos para las familias. La adicion de esta conferencia proporciona un tercer componente
fascinante a las Conferencias de Cuidados para las Familias de AME al educar a los proveedores
médicos en la AME. Los socios de Families of SMA con un hospital acreditado que pueden propor-

cionar créditos actuales de educacion médica para profesionales médicos, y ofrece un dia entero de
charlas y materiales educacionales a todos los asistentes.

Programa de Conferencia para Familias Diagnosticadas Recientemente (Newly Diagnosed
Conference Program)

FSMA cubre las tarifas de registro para la Conferencia Anual de la AME a todas las familias diagnosti-
cadas desde la ultima conferencia. Nuestro objetivo es el de permitir que el mayor nimero de familias
diagnosticadas recientemente con AME pueda asistir y experimentar los beneficios de esta increible
conferencia. La reunion proporciona a las familias la oportunidad de adquirir informacién sobre los
cuidados criticos y cotidianos poco después del diagndstico, aprender directamente de doctores con
experiencia en la AME, y relacionarse con otras familias. Este programa se ofrece de forma automatica
a todas las familias diagnosticadas recientemente que se
pongan en contacto con Families of SMA.

Programa de Becas para Conferencias (Conference
Scholarship Program)

También hay becas de ayuda financiera disponibles para
asistir a las familias con AME para que acudan a la
conferencia, aquellas familias que no son aptas para el
Programa de Familias Diagnosticadas Recientemente
(Newly Diagnosed Program). Este programa ofrece a las
familias que no pueden permitirse desde el punto de
vista financiero asistir a la conferencia, la oportunidad de
solicitar este programa y de recibir asistencia financiera,
con la esperanza de que puedan asistir a la conferencia
si se elimina la tarifa de registro.
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Pagina web de Families of SMA (FSMA) — www.CureSMA.org

La pagina web de Families of SMA proporciona informacion vital y actualizada y consejos que
las familias necesitan sobre una variedad de problemas relacionados con la AME. La péagina
web esta disponible para ayudar a guiar a las familias a lo largo de una amplia variedad de
informacion general sobre la AME. La seccion de Apoyo (Support) de la pagina web de
Families of SMA siempre esté codificada en color como la Seccion Naranja de la pagina web.
Esta seccion constituye un recurso estupendo para las familias. Alguna de la informacién
disponible incluye lo siguiente:

« Como sobrellevar el diagnéstico de la AME

« Consejos e informacién sobre los puntos basicos de la AME, donde tenemos enlaces
para nuestros Folletos de nuestra Serie de Cuidados de la AME en formato PDF, datos
resumidos sobre la AME y Preguntas Frecuentes (Frequently Asked Questions)

* Educacion para los individuos afectados por la AME
* Publicaciones de Families of SMA (FSMA Publications)

* Informacién sobre los cuidados médicos de la AME, incluyendo los cuidados
respiratorios, la terapia fisica y ocupacional, y la nutricion

* La adaptacion de juguetes para nifios con AME

* Informacién sobre las Conferencias Anuales de la AME

« Albumes de Fotos e Historias Familiares

* Enlaces a las paginas de las divisiones de Families of SMA

* Recursos relacionados con el dolor y la pérdida de un ser querido

* Oportunidades para establecer una red de contactos de la AME a través de la Pagina
de Conexiones Comunitarias de la AME (SMA Community Connections Site)

* Informacién legislativa

* Enlaces de informacion para adultos con AME

Families of SMA ofrece folletos de informacién gratuitos llamados Serie de Cuidados de la
AME (SMA Care Series) a todas las familias, amigos y profesionales. Estos folletos estan
disponibles para tratar una variedad de temas especificos tales como la Genética y el
Diagndstico, los Cuidados Respiratorios, la Nutricion y mucho mas. Los folletos de la Serie de
Cuidados de la AME (SMA Care Series Booklets) también estan disponibles en espaiiol, y se
encuentran en nuestra pagina web para que los descargue.
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Families of SMA ofrece un servicio llamado “Ask the Expert” (Pregunte al Experto), donde
las familias pueden obtener respuesta a preguntas importantes relacionadas con la salud
gracias a la ayuda del Consejo Médico Asesor (Medical Advisory Council o MAC) de FSMA.

Families of SMA proporcionara un Paquete para el Proveedor de Cuidados Primarios
(Primary Care Provider Packet) a cualquier proveedor de cuidados primarios que contacte a
FSMA o a través de la solicitud de una familia. Estos paquetes estan designados especifica-
mente para proveedores de cuidados primarios que quizas no tengan familiaridad con la
Atrofia Muscular Espinal. Esperamos alentar y extender la concienciacion sobre la AME a
través de la comunidad médica enviando esta informacion importante a los proveedores.

La Lista de Envio de Proveedores Profesionales de Cuidados de FSMA (FSMA Professional
Care Provider Mailing List) es una fuente de datos que contiene la informacion sobre
nuestros miembros profesionales. La fuente de datos incluye a: Pediatras, Neurdlogos,
Neumologos, Terapeutas Fisicos, Terapeutas Ocupacionales, Cuidados Urgentes y
Hospitales de Nifios. Mantenemos a estos proveedores al dia en cuanto a la informacion
mas actualizada disponible sobre la AME enviandoles por correo todos los folletos nuevos
y actualizados de la Serie de Cuidados de la AME. Nuestra Lista de Envio de Proveedores
Profesionales de Cuidados incluye actualmente a mas de 1,000 proveedores a lo largo de
los Estados Unidos. Si usted desea que alguno de sus proveedores médicos sea incluido
en esta lista de envio, por favor mande un correo electrénico a info@fsma.org o llame al
(800) 886-1762.

La pagina de Facebook de Families of SMA es el mejor lugar para recibir actualizaciones
constantes sobre todo lo relacionado con la AME. Es también un lugar estupendo para
relacionarse con muchas de las familias con AME a lo largo del mundo. Por favor, visite
www.facebook.com/familiesofsma

Conexiones Comunitarias de la AME (SMA Community Connections) es una pagina de
relaciones sociales comunitaria que permite que las familias de todo el mundo se pongan
en contacto para chatear, organizar, y compartir historias, fotos, noticias, e informacion.
Simplemente entre en el sistema en www.SMACommunity.org y empiece a compartir. El
saber que hay otras personas en el mundo que estan luchando a su lado es increible-
mente fortalecedor, y el consejo y las anécdotas personales pueden marcar una gran
diferencia en su vida y la de su familia.

Siempre estamos disponibles si desea hablar con otras personas que le pueden entender.
Families of SMA tiene numerosas divisiones a lo largo de los Estados Unidos, y también
programas para establecer una red de contacto que conecta a las familias para recibir
apoyo mutuo. iPor favor, contactenos en cualquier momento!

Por favor, vea el folleto titulado Apoyo Familiar y Servicios para Pacientes
de las Familias de AME para recibir mas informacion sobre las formas en
las que Families of SMA ofrece apoyo.
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Divisiones de Families of SMA

Alabama Chapter (since 2005)
PO Box 71918

Tuscaloosa, AL 35407

(205) 979-6493

Rhyann Granger, President
alabama@fsma.org

Alaska Chapter (Since 2010)
PO Box 200632

Anchorage, AK 99520

(907) 929-3412

Meghan Lowber, President
alaska@fsma.org

Arizona Chapter (since 1997)
PO Box 43861

Phoenix, AZ 85080
(602)314-4902

Angel Wolff, President
arizona@fsma.org

Northern California Chapter
(since 1998)

PO Box 9014

Santa Rosa, CA 95405

(707) 571-8990

David Sereni, President
ncalif@fsma.org

Southern California Chapter
(since 1999)

1070 E. Orange Grove
Burbank, CA 91501

(818) 846-6589

Rickk Montoya, President
scalif@fsma.org

Carolinas Chapter

(since 2011)

PO Box 30157
Winston-Salem, NC 27130
(252) 303-0014

Jennifer Lee, President
carolinas@fsma.org

Rocky Mountain Chapter
PO Box 1913

Arvada, CO 80001

(970) 349-0481 or

(877) 591-4023 (toll free)
Marynell Larson, President
rockymt@fsma.org

Connecticut Chapter

(since 2003)

PO Box 185744

Hamden, CT 06518

(203) 288-1488

Jonathan Goldsberry, President
conn@fsma.org

Greater Florida Chapter
(since 2009)

PO Box 13335

Tampa, FL 33681-1335
(727) 388-1888

Katie Kerns, President
greaterfl@fsma.org

South Florida Chapter
(since 2009)

PO Box 268122

Weston, FL 33326

(954) 499-9399

Jennifer Smith, President
southfl@fsma.org

Georgia Chapter (Since 2010)
PO Box 70744

Albany, GA 31708
(229)436-6926

Rio Landa, President
georgia@fsma.org

Illinois Chapter (since 2006)
PO Box 684

Grayslake, IL 60030

(847) 373-3762

Janet Schoenborn, President
illinois@fsma.org

Iowa Chapter (since 2000)
PO Box 326

Johnston, IA 50131

(515) 986-2181

Staci Bailey, President
iowa@fsma.org

Kansas City Area Chapter
(since 2004)

PO Box 1214

Mission, KS 66222

(913) 262-6468

Natalie Gibbs, President
kansas@fsma.org

Louisiana Chapter (since 2005)
PO Box 1189

Prairieville, LA 70769

(225) 744-3812

Krista Scurria, President
louisiana@fsma.org

New England Chapter
(since 1987)

PO Box 2902

Woburn, MA 01888
(508) 476-2174

BJ Mirabile, President
newengland@fsma.org

Chesapeake Chapter

(since 1995)

PO Box 354

Cockeysville, MD 21030

(301) 703-8630

Tina & Derek Lewis, President
chesapeake@fsma.org

Michigan Chapter (since 2004)
PO Box 500

Ada, MI 49301

(517) 668-1810

Holly Schafer, Vice-President
michigan@fsma.org

Minnesota Chapter (since 1992)
PO Box 32813

Fridley, MN 55432

(651) 470-8832

Wanda Wosika, President
minnesota@fsma.org

South Jersey/Delaware Chapter
(since 2002)

PO Box 538

Medford, NJ 08055

(866) 774-9533

Jessica Moyer, President
southjersey@fsma.org

New Mexico Chapter
(since 2009)

PO Box 90845
Albuquerque, NM 87199
(505) 353-1128

Natasha Abruzzo, President
newmexico@fsma.org

Greater New York Chapter
(since 2006)

PO Box 322

Rockville Centre, NY 11571
(516) 214-0348

Debbie Cuevas, President
greaterny@fsma.org

Capitol Region, satellite of the
Greater New York Chapter
(since 2012)

Amy & David Cunniff, President
gnycapitolregion@fsma.org

Western New York Chapter
(since 2003)

PO Box 444

North Tonawanda, NY 14120
(716) 622-0804

Bonnie Shiesley, President
wny@fsma.org

OKI (Ohio, Kentucky

& Indiana) Chapter (since 2004)
PO Box 541012

Cincinnati, OH 45254

(513) 753-8222

Beth Lockwood, President
oki@fsma.org

Pennsylvania Chapter

(since 2003)

PO Box 4307

Philadelphia, PA 19118

(866) 647-8113

Karen McRory-Negrin, President
pennsylvania@fsma.org

Tennessee Chapter (since 2001)
PO Box 7025

Knoxville, TN 37921

(865) 945-7636

Sarah Boggess, President
tennessee@fsma.org

Texas Chapter (since 2005)
PO Box 1115

Hutto, TX 78634

(516) 759-2509

Kelly Coggin, President
texas@fsma.org

Utah Chapter (since 2009)
PO Box 4137

Park City, UT 84060

(435) 901-4461

Shane Barber, President
utah@fsma.org

Pacific Northwest (since 2006)
PO Box 173

Galvin, WA 98544

(306) 871-1084

Russ Hargrave, President
pacwest@fsma.org

Wisconsin Chapter (since 1999)
PO Box 320516

Franklin, WI 53132

(414) 324-0499

Contact: Kate Vogedes,

Laurie King, Jenny Imhoff
wisconsin@fsma.org

FSMA National Office

925 Busse Road,
Elk Grove Village, IL 60007
1.800.886.1762
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PUBLICACIONES DE FAMILIES OF SMA

(FSMA)
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Guia Familiar Sobre la
Investigacion de la AME

Esta gufa ayuda a responder preguntas tales
como cudles son las dreas fundamentales de la
investigacién de la AME y cudles son los costos
para la realizacién de ensayos clinicos y el de-
sarrollo de medicamentos para la AME. Se in-
cluyen definiciones claras y graficas para ayu-
dar a explicar e ilustrar como empiezan a
desarrollarse medicamentos para la AME y los
pasos fundamentales involucrados en el desar-
rollo de terapias nuevas para la Atrofia Muscu-
lar Espinal.

Los temas de este folleto nuevo cubren las
siguientes dreas de investigacion de la AME:

« Investigadores de la AME.

« Investigacion de Medicamentos.

* Terapia Genética.

+ Células Madre.

+ Ensayos Clinicos.

+ Investigacién del Gobierno y de la Adminis-

tracion de Alimentos y Medicamentos (FDA).

ILGEXT IS CH
S LTAR

S AT ATRCTHY

La Genética de la Atrofia
Muscular Espinal

;Estd confundido sobre los genes, las
proteinas, el ADN y como se diagnostica
la AME?

Lea este folleto util. Incluye definiciones,
explicaciones y diagramas de la experta
en genética, la Dra. Louise Simard, Ph.D.
y el Consejo Médico Asesor de FSMA.

ol LLLES O S, M LU FHE
ANT: FATIERT SERVICES

Apoyo Familiar y Servicios para
Pacientes de las Familias de AME

Este folleto contiene detalles sobre los sigu-

ientes programas de Families of SMA:

1) Programas para Familias Diagnosticadas
Recientemente:

+ Incluyendo nuestros programas espe-
ciales de la AME Tipo I tal como: Paque-
tes de Cuidados (Care Packages); Cobijas
de Piel de Borrego; Carretas de Radio
Flyer; Cenas; y Apoyo en Casa.

2) Fondo Comtn de Aparatos de Families of
SMA.

3) Cuidados Médicos.

4) Vida Cotidiana.

5) Apoyo Local.

6) Cémo Mantenerse al Dia.
)

7) La Conferencia Anual de la AME:
« Incluyendo el Programa de Conferencia
de FSMA para las Familias Diagnosti-
cadas Recientemente.
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Informacion Basica Sobre la
Nutricién

Este folleto de 32 pdginas se centra en el fomento de
la salud y el crecimiento en la AME. La nutricién es
un asunto complicado para cualquier persona, pero
especialmente para los ninos y los adultos con AME.
A medida que lea este folleto, usted verd que la AME
puede presentar varios retos nutricionales, pero al
educarse a si mismo, hablando con otros padres y
recibiendo la asistencia de un dietista registrado, los
ninos con AME pueden recibir una amplia variedad
de beneficios gracias a una buena nutricién.

HEEATHIMNGBATEE

ike a hard
£ you would like 2
clogy mailed toyou please
email us at info@fsma.org or
call (800) 886-1762
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Informacion Basica Sobre la
Respiracién

Este nuevo folleto se centra en los aspectos criticos
de los cuidados respiratorios para nifios con Atrofia
Muscular Espinal. El folleto fue escrito por la Dra.
Mary Schroth, M.D., miembro del Consejo Asesor
Médico de Families of SMA, y una experta en los
cuidados respiratorios de los pacientes con AME.

Este folleto revisa los siguientes temas:

+ ;Por qué son tan importantes los cuidados res-
piratorios en la AME?

+ ;Cudles son los problemas respiratorios co-
munes en nifios con AME?

* Elementos de la administraciéon de cuidados
respiratorios en la AME

+ ;Cudles son las necesidades especiales de nifos
con AME Tipo [, Tipo IT 'y Tipo III?
+ ;Qué aparatos respiratorios necesitara en casa?

CA PG CHOuCEs
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Opciones para los Cuidados para
Familias con AME Tipo I

Entre los temas se incluye informacién basica sobre las
principales opciones para los cuidados para las familias
diagnosticadas recientemente con AME Tipo I:

+ ;Qué son los cuidados respiratorios no invasivos?

+ ;Qué son los cuidados respiratorios invasivos?

+ ;Q ué son los cuidados paliativos?

+Y a dénde puede acudir para recibir apoyo y aseso-

ramiento.
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Marque la diferencia e involticrese

Families of SMA consiste en el acercamiento de
nuestra comunidad para apoyarnos los unos a
los otros. Nuestros programas de investigacion
y apoyo se financian gracias a los esfuerzos para
recaudar fondos de nuestras familias con AME.

Families of SMA es el lider en investigacion de la AME.

Hasta ahora hemos recaudado mas de $50 millones
de dolares directamente para la investigacion de la

AME. El éxito de nuestros resultados y el progreso de ia investigacion bésica a programas de
descubrimiento de medicamentos y ensayos clinicos proporcionan a las familias y los pacientes una
esperanza real. A lo largo de los tltimos 28 afios, FSMA:

* Ha descubierto un gen de refuerzo, el SMN2, para la enfermedad
* Ha financiado 5 ensayos clinicos en multiples centros para medicamentos existentes

» Ha financiado la investigacion que condujo al primer ensayo clinico en la historia de un nuevo
medicamento designado especificamente para tratar la AME

Nuestro modelo de financiacion para la investigacion se basa en la investigacion independiente y
neutral y en los expertos médicos para evaluar y recomendar qué proyectos especificos son 6ptimos
para su financiacion. Un elemento fundamental aqui es el equilibrio de los distintos enfoques
mediante el uso de medicamentos, células y genes. También es importante la trayectoria de éxitos de
FSMA a la hora de hacer posible que toda esta investigacion se lleve a cabo. Tenemos grupos
asesores a nivel mundial, y también tenemos expertos como parte de nuestro personal para guiar y
dirigir estos programas de investigacion y programas clinicos y asegurar que sus fondos se utilicen de
la forma mas efectiva posible.

Families of SMA ha estado involucrada en la financiacién de la mitad de los programas
de medicamentos originales en curso para tratar la AME.

Hemos tenido éxito a la hora de implementar nuestro modelo de inversiones tempranas diversifi-
cadas seguidas de programas reguladores a socios industriales para el desarrollo clinico.

En afios recientes, Families of SMA ha tenido éxito en la expansion de descubrimientos de investi-
gacion basica llevados del laboratorio a la clinica. Estos programas innovadores estdan mejorando
nuestra experiencia diversa y fomentando el progreso que se esta realizado hacia el crecimiento del
proyecto de desarrollo de medicamentos para la AME. Los logros especificos incluyen:

* 13 programas terapéuticos originales de la AME que se estan llevando a cabo actualmente,
comparado con dos hace sélo diez afios

« Ahora hay nueve compaiiias invirtiendo en el proyecto de medicamentos para la AME, lo cual
representa un aumento en la financiacién y los recursos en la industria

« Tres proyectos actualmente en varias fases de ensayos clinicos en humanos
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Aunque celebramos estos hitos, dirigimos nuestro enfoque a la
financiacion de mas proyectos viables de investigacion para
potenciar al maximo la oportunidad del éxito a la hora de encontrar
un tratamiento y en ultima instancia una cura para la AME.

Families of SMA proporciona servicios a mas del 70% de
todas las familias con AME en los Estados Unidos.

Families of SMA es una organizacién centrada y amplia y estamos
involucrados en grandes programas en muchas areas. Ademas de la
investigacion, Families of SMA financia programas esenciales de apoyo
familiar y cuidados para pacientes. Families of SMA sigue dedicada al
apoyo de la comunidad de la AME a través de la distribucion de
informacion y paquetes de cuidados a todas las familias diagnosticadas
recientemente. También ofrecemos una serie actualizada de folletos sobre los Cuidados de la AME,
los cuales estan disponibles para todas las familias y profesionales de la AME en inglés y en espafiol.
Families of SMA tiene un programa de recogida de aparatos disponibles de forma gratuita y
apropiados para nifios con AME. Families of SMA ha estado presentando la Conferencia Anual de la
AME durante mas de 24 afios, la cual es la conferencia mas grande del mundo para aquellas
personas afectadas por la AME. Nos enorgullece ofrecer un programa increible de apoyo para que
todas las familias diagnosticadas recientemente con AME puedan asistir a nuestra Conferencia Anual
de la AME a través de nuestro Programa de Becas para las Familias Recientemente Diagnosticadas
(Newly Diagnosed Scholarship Program). Este programa permite que las familias diagnosticadas
recientemente asistan a la Conferencia Anual renunciando a todas las tarifas de registro.

En verdad, podemos financiar todos estos proyectos y progresar gracias al esfuerzo de todas
nuestras familias. Si usted esta interesado en organizar una recaudacion de fondos para apoyar
estos programas, por favor contacte al Departamento de Desarrollo (Development Department) al
(800) 886-1762 o fundraising@fsma.org, o complete nuestro Formulario de Interés en la Recau-
dacion de Fondos (Fundraising Interest Form) en www.fsma.org/Fundraising/Interest/

FSMA tiene apoyo disponible y muchas herramientas y materiales para

ayudar a hacer que su evento sea un éxito. Estas herramientas consisten en

manuales para la recaudacién de fondos, numerosos formularios para

paquetes de patrocinio, folletos, comunicados de prensa, mas todos nuestros
estupendos letreros y articulos promocionales. Para recibir una lista de estos
articulos, por favor visite www.fsma.org/Fundraising/Getlnvolved/EventMateri-
als/. También podemos proporcionar al evento su propia pagina web, lo cual
permitira facilitar el registro y la recaudacion de fondos online. Apoyamos todo
tipo de eventos, del Walk-n-Roll distintivo de FSMA, a salidas para jugar al golf
y noches divertidas de comedia.

Marque la diferencia e involucrese. Sus esfuerzos ayudaran a acercarnos
mas a un tratamiento y a crear una gran diferencia en su comunidad local y
en las familias afectadas a lo largo del mundo por la Atrofia Muscular Espinal.
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Informacion de contacto de las
Familias de AME (Families of SMA)

7! Families of Spinal Muscular Atrophy
@ 925 Busse Road
Elk Grove Village, IL 60007

< Teléfono: 1-800-886-1762
~

\ ]

———§ Fax: 847-367-7623

Correo electrénico: info@fsma.org
N N

Pagina web de Familias de AME (Families of SMA):
WWWw.curesma.org

Otros folletos de Familias de AME (Families of SMA):

* Opciones para los Cuidados: Para los padres de bebés diagnosticados
recientemente con AME Tipo |

* Informacion Bdsica sobre la Respiracion: Cuidados Respiratorios para Nifios
con Atrofia Muscular Espinal

* Guia Familiar Sobre la Investigacién de la AME

* Apoyo Familiar y Servicios para Pacientes de las Familias de AME

» Guia General de la Atrofia Muscular Espinal

* Informacion Bdsica Sobre la Nutricion

* La Genética de la Atrofia Muscular Espinal

Fecha de publicacion: Septiembre del 2012
©2012 Families of Spinal Muscular Atrophy



