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RESUMEN

La presente investigacion esta enfocada en la calidad de vida e intervenciones de
enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal fundamentado en una revision
bibliografica, se obtuvo como Objetivo general: Determinar la calidad de vida e
intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal. Se presento una
Metodologia de estudio fundamentada en una investigacion de naturaleza mixta, bajo la
modalidad de Revision Bibliografica y un disefio metodologico no experimental. Siendo una
investigacion de tipo documental con aplicacion de métodos analitico-sintético, descriptivo y
deductivo. En los Resultados obtenidos de la muestra de 61 articulos cientificos pubmed liderd
la lista con 40 articulos equivalentes al 65,58%, seguido de scielo con 8 estudios equivalente
al 13,11%, otros con 5 estudios equivalente al 8,20%, Elsevier con 4 estudios representando el
6,55%,asi mismo Redalyc con 2 estudios equivalentes al 3,28% y también sciencedirect con 2
estudio equivalente 3,28% del total de muestra de articulos seleccionados. En Conclusion, se
pudo seleccionar una serie de fuentes de informacién documental con las cuales se ha podido
fundamentar el proceso de investigacion desarrollado el cual estd enfocado en la calidad de

vida e intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal.

Palabras claves: Atrofia muscular espinal, calidad de vida , intervencion , enfermeria,

pacientes.
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ABSTRACT

The present research is focused on the quality of life and nursing interventions in patients with
spinal muscular atrophy based on a bibliographic review, the general objective was obtained: Determine
the quality of life and nursing interventions in patients with spinal muscular atrophy. A study
methodology was presented based on a Mixed nature investigation, under the modality of Bibliographic
Review and a non-experimental methodological design. Being a documentary type investigation with
application of analytical-synthetic, descriptive and deductive methods. In the Results obtained from the
sample of 61 selected articles, Pubmed led the list with 40 articles equivalent to 65.58%, followed by
Scielo with 8 studies equivalent to 13.11%, others with 5 studies equivalent to 8.20%, Elsevier with 4
studies representing 6.55%, likewise Redalyc with 2 studies equivalent to 3.28% and also sciencedirect
with 2 studies equivalent to 3.28% of the total sample of selected articles. In conclusion, a series of
documentary information sources could be selected with which it has been possible to base the research
process developed which is focused on quality of life and nursing interventions in patients with spinal

muscular atrophy.

Keywords: Spinal muscular atrophy, quality of life, intervention, nursing, patients.
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INTRODUCCION
La presenta investigacion esta enfocada en la calidad de vida e intervenciones de
enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal fundamentado en una revision

bibliografica.

La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad hereditaria autosémica recesiva
caracterizada por la degeneracion de las neuronas motoras alfa de la médula espinal, lo que
resulta en debilidad muscular generalizada y atrofia. La AME es la segunda enfermedad
neuromuscular mortal después de la fibrosis quistica, con una incidencia estimada de
aproximadamente uno de cada 6.000 a 10.000 nacidos vivos y una frecuencia de portadores de

1/40 a 1/60 (Zamani, 2022)

Segun la Organizacion Mundial de salud (OMS) La atrofia muscular espinal es
un grupo de enfermedades musculares hereditarias que causan degeneracion y debilidad
muscular progresiva. En particular, varios paises ya han iniciado programas piloto y nacionales
de NBS para AME, incluidos Bélgica, Alemania, Estados Unidos, Australia, Italia, Espafia y

Taiwan.

En julio de 2019, el Consejo Nacional de Salud de los Paises Bajos recomendo
positivamente la inclusion de la deteccion de AME en el programa NBS y el Instituto Nacional
de Salud Publica y Medio Ambiente publico recientemente un plan de implementacion para la

inclusion de AME dentro del programa holandés NBS en 2022 (OMS, 2020).

La deteccion y el tratamiento tempranos, idealmente antes de la aparicién de los
sintomas, maximizan la supervivencia y el logro de hitos motores apropiados para la edad, con

un impacto potencialmente sustancial en la calidad de vida relacionada con la salud.

Por su parte en la Republica de Ecuador, el Ministerio de Salud Publica (MSP) senalo
en el afio 2021 que inici6 una serie de acciones, procesos y tramites que incluyeron un
encuentro desarrollado con los representantes de la Fundacion AME (22 de junio de 2021),
para la verificacion de la cobertura de salud y la recepcion del listado de los pacientes que son
atendidos en los hospitales de especialidades del pais, de acuerdo con su ubicacion geografica.

(MSP, 2021)

Av. Circunvalacion Via a San Mateo
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En Ecuador hay otros nifios con la misma enfermedad que siguen luchando por
conseguir esa cantidad de dinero que les permita pagar la medicacion, que debe ser inyectada

antes de cumplir los 2 afos de edad. En Cuenca est4 el caso de Nohelia Valverde.

El pasado 15 de julio del 2021 murié en Portoviejo, Costa de Ecuador, el pequefio Ian
Rivera, quien padecia de Atrofia Muscular Espinal (AME). Dos dias después, el 17 de julio,
falleci6 Amberly Veloz Alvarado, de 1 afio y tres meses, quien tenia la misma enfermedad y

en Portoviejo Derek Pinargote Garcia. (EL Comercio, 2021).

“La incorporacion de la AME al programa de deteccion de recién nacidos en los Paises
Bajos permitiria a los médicos identificar y tratar la AME antes de que aparezca un dafio
irreversible, lo que daria como resultado mejores resultados para los pacientes y menores

costos” (Velikanova, van der schans, Bischof, Van Olden, 2022)

En otra investigacion desarrollada las familias se enfrentan a decisiones médicas
complejas; pueden poner grandes esperanzas en nuevas opciones de tratamiento y pueden
necesitar apoyo adicional. En general, el cuidado de un nifio con una enfermedad crénica o una
discapacidad puede afectar el suefio, el trabajo y las perspectivas futuras de los padres. El
tratamiento de un nifio con atrofia espinal muscular puede ser una carga psicolédgica debido al
caracter limitante de la vida de la enfermedad. Ademas, las estancias hospitalarias y los
procedimientos invasivos, por ejemplo, punciones lumbares o ventilacién domiciliaria, pueden

resultar estresantes para los pacientes y sus padres (Brandt, 2023)

Las jornadas de cuidado son habitualmente prolongadas, sin un horario determinado,
muchas veces permanente. En el caso de las enfermedades neuromusculares, por ser
enfermedades cronicas, el periodo de cuidado suele ser indefinido, requiriendo de una
reorganizacion familiar, laboral y de la vida social, lo que genera un importante impacto en
distintas areas de la vida del cuidador. Este impacto que afecta la salud emocional, fisica, vida

social y estado financiero de un cuidador.

La muerte de pacientes pediatricos con AME conmociond a la ciudadania ecuatoriana,
y se promovid una campafia a través de redes sociales para recaudar fondos a fin de reunir los
2,1 millones de ddlares que cuesta el medicamento Zolgensma, catalogado por la comunidad
médica como «el mas caro del mundo». “Segin el Ministerio de Salud (MSP) del Ecuador,
para julio de 2021 eran 19 los nifios que necesitaban la dosis del medicamento. Ante esta

situacion, el MSP ratifico la disposicion de recursos humanos, técnicos, administrativos y

Av. Circunvalacion Via a San Mateo
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cientificos necesarios para fortalecer la atencion integral e interdisciplinaria de todos los

pacientes ecuatorianos con atrofia muscular espinal” (M., 2022)

Para estimular al paciente a realizar autocuidado en las primeras fases de la enfermedad,
es muy importante, por parte de Enfermeria, realizar educacion para la Salud. También pueden
ayudar los grupos de autocuidado o las asociaciones de pacientes. Hay oportunidades para que
Enfermeria asuma el papel de coordinadores de cuidados para representar los valores y
objetivos de la familia ante el equipo médico, particularizando el plan de cuidados de cada
paciente y apoyando a la familia durante el proceso. Se puede integrar los distintos
componentes de la atencidn, ayudar a la familia a entender la informacion que recibe, aumentar
sus conocimientos sobre salud y capacitarles para que verbalicen sus objetivos de atencion, y

promover y apoyar la relacion de la familia con el equipo médico.

El apoyo profesional de Enfermeria debe centrarse en evaluar y hacer un seguimiento
de las necesidades especificas de estas familias cuando conviven con la AME y las expectativas
de todos los miembros de la familia para planificar intervenciones familiares que les ayuden a
afrontar y adaptarse de forma mas eficaz a los retos que vayan surgiendo con el desarrollo de

la enfermedad. (Velling, 2023)

También es relevante indicar que tras una compleja y detallada busqueda de
informacion basada en la revision bibliografica de estudios encontrados, seleccionados y
analizados en bases de datos académicas y cientificas confiables, se pudo observar que AME
manifiesta un alto indice en calidad de vida y existe una profunda carencia de estudios
correlacionados a la temadtica de investigacion y las diferentes dimensiones presentadas sobre

la calidad de vida e intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal.
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DISENO TEORICO

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

La atrofia muscular espinal (AME) es un grupo de enfermedades genéticas que dana y
mata las neuronas motoras. Por este motivo en las personas que sufren de atrofia muscular
espinal (AME) a medida que las neuronas motoras mueren, los musculos comienzan a
debilitarse y atrofiarse (desgastan). Se puede observar que este dafio muscular empeora con el
tiempo y puede afectar el habla, caminar, tragar y la respiracion. Se desencadenan por multiples
factores que son causados por un cambio en el gen SMN1. Este gen es responsable de producir
una proteina que las neuronas motoras necesitan para estar sanas y funcionar. Pero cuando falta

parte del gen SMNI1 o es anormal, no hay suficiente proteina para las neuronas motoras.

También se ha convertido en un problema de salud publica la calidad de vida, que es
fundamental en el tratamiento para los pacientes con AME, por el escaso conocimiento de

informacidn tanto a nivel local como internacional.

Mencionando que interviene el factor socioeconomico, en familias de bajos recursos
que trae como consecuencia el empeoramiento de la respiracion (ventilacion mecénica)
despejar las vias respiratorias, la nutricion aportes caldricos y nutricionales segun las
recomendaciones prescritas en donde interviene la monitorizacion de peso, movilidad
(fisioterapia, rehabilitacion motora, monitorizacion de la integridad cutanea, cambios
posturales para evitar ulceras por presion), uso de medicaciéon cabe mencionar que el

tratamiento es muy costoso y visitas médicas.

Se logra observar que lamentablemente un grupo significativo de pacientes con atrofia
muscular espinal pueden presentar multiples padecimientos en la etapa de sus vidas y ellos son
muy vulnerables la familia a afecciones de la salud mental como la depresion, la cual les afecta
notoriamente el bienestar y la calidad de vida tanto a ellos que son sus cuidadores primarios

con el personal de salud donde interviene la enfermeria en la educacion y el apoyo emocional.

Mi investigacion va a ser basada en determinar los factores de riego que afecten a los
nifios y factores socioecondémico. Brindando apoyo de ciertas instituciones que ayuden a
reducir el valor econdmico teniendo en cuenta como mejoria una mejor calidad de vida para

los pacientes con Atrofia Muscular Espinal.
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FORMULACION DEL PROBLEMA
La intervencioén de enfermeria podrd mejorar la calidad de vida en los pacientes con

atrofia muscular espinal.

OBJETO DE ESTUDIO

Pacientes con atrofia muscular espinal

CAMPO DE ACCION
El campo de accion del presente estudio de investigacion se enfoca en unidad de

atencion primaria y hospitalaria.

Preguntas Cientificas

1. ;Cuales son las fuentes de informacion documental que fundamentan el estudio
de calidad de vida e intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia muscular
espinal?

2. (Cuales son los roles que ejercen los profesionales de enfermeria en la calidad
de vida en pacientes con atrofia muscular espinal?

3. (Cuadles son las intervenciones necesarias en el manual educativo preventivo
desde la enfermeria orientado a la prevencion y calidad de vida en pacientes con atrofia

muscular espinal?

OBJETIVOS

Objetivo General
Determinar la calidad de vida e intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia

muscular espinal.

Objetivos Especificos
1. Identificar las fuentes de informacién documental que fundamentan el estudio de
calidad de vida e intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia muscular
espinal.
2. Aplicar roles que ejercen los profesionales de enfermeria en la calidad de vida en
pacientes con atrofia muscular espinal
3. Elaborar un manual educativo preventivo desde la enfermeria orientado a la

prevencion y calidad de vida en pacientes con atrofia muscular espinal.
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JUSTIFICACION

Atrofia muscular espinal es una de las manifestaciones de alto impacto relacionada a
diversos factores de riesgos en los que se vulnera la salud, el bienestar fisico (dificultad para
realizar actividades cotidianas), socieconomico y emocional en las personas que padecen
atrofia espinal muscular y sus cuidadores, razon por la cual se requiere mayor interes y enfoque
en su entendimiento y propuestas de alternativa que se asocien a los cuidados de enfermeria y
cuidados familiares, es por esta razon que el presente proyecto de investigacion se enfoca en
abordar los multiples indicadores de esta tematica de gran importancia para mayor rendimiento,
esto permitird desarrollar intervenciones de enfermeria mas efectivas y centradas en las
necesidades individuales de cada paciente, asi mismo permitird detectar los diferentes factores

que influyen en esta enfermedad.

En relacién con lo mencionado, es relevante expresar que esta investigacion sera de
gran importancia para un mayor conocimiento para la salud fisica y cuidados y calidad de vida
de las personas que padecen atrofia muscular espinal, pudiendo comprender que el factor
socioeconomico puede desencadenar a un empeoramiento en la salud con mayores
consecuencias. También influye directamente a los cuidados de enfermeria, ya que de esta

manera el paciente mejorara la atencion y el cuidado.

Es por esta razon que la elaboracion de este proyecto en el que se plantea una propuesta
significativa permitird aportar herramientas, conocimientos técnicas y estrategias de
intervencion a los profesionales que se encargar de realizar los cuidados de enfermeria, ya que
al conocer mas informacion de fuentes bibliograficas verificadas se logrard que la influencia
en la calidad de vida e intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal

tenga un enfoque positivo para el paciente y sus familiares.
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CAPITULO 1
MARCO TEORICO

BASES TEORICAS REFERENCIAL DE ESTUDIO

1.1.Antecedentes de la investigacion
En la revision de diferente bibliografia de investigaciones relacionadas con el tema que

se esta abordando se encontraron los siguientes estudios:

Los autores A, Mazaella & Cruz (2022) desarrollo su estudio sobre el Tema Evaluacion
de las perspectivas de la carga de enfermedad y los cambios clinicamente significativos
utilizando el Indice de Salud de Atrofia Muscular Espinal en adolescentes y adultos jovenes.
Teniendo como Objetivo medir resultados validos informados por los pacientes para
comprender qué beneficios del tratamiento son clinicamente significativos y desarrollar
recursos especificos para esta poblacion. En la Metodologia de la investigacion se realizé una
investigacion entre personas de 12 y 25 afios con un diagnostico de AME autoinformado
completaron una encuesta en linea que contenia preguntas demograficas. En los Resultados
las puntuaciones totales y de las subescalas fueron generalmente mas bajas en adolescentes (de
12 a 17 afios) que en adultos (de 18 a 25 afios), lo que sugiere una posible progresion de la
carga de enfermedad sintomatica con el tiempo. En Conclusion, este estudio demuestra la
utilidad para medir la carga de enfermedad clinicamente relevante en adolescentes y adultos
jovenes con AME. Este estudio demuestra como la carga de enfermedad varia segun la edad,

el tipo de AME y otros datos demograficos.

El autor Arthur G, (2022) presenta su estudio sobre el Tema “Atrofia muscular espinal
y los medicamentos mas caros del mundo: El precio de la vida” con el Objetivo de realzar una
revision bibliografica sobre los medicamentos mas caros. La Metodologia encuestas a padres
de nifos diagnosticados con AME tipo 1 de inicio infantil y que tenian una breve ventana para
recaudar dinero para el tratamiento con Zolgensma, Spinraza y Risdiplam. En los Resultados
se encontraron diferencias estadisticamente significativas entre tres grupos de encuestados: los
padres con AME eran los més inclinados a seguir tratamientos médicos costosos y los
profesionales sanitarios los menos inclinados, mientras que la poblacion general se encontraba
entre los dos. Los resultados de este estudio reflejan las luchas de los padres por acceder a
recursos para sus hijos con AME. En Conclusion, es posible que la poblacion general no

.y
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comprenda que, para los padres de un nifio con una enfermedad rara, la posibilidad de acceder
a medicamentos que cambian la vida cambia la forma en que los padres sopesan los costos en

relacion con otras variables.

También los autores Spencer Rosero, MS, Chad MD, (2022) realizaron su investigacion
con el Titulo Carga de morbilidad en nifios con atrofia muscular espinal. Presentaron como
Objetivo determinar el impacto y la prevalencia de los sintomas que experimentan los nifios
con atrofia muscular espinal. La Metodologia realizaron entrevistas cualitativas a cuidadores
de nifos con atrofia muscular espinal. A partir de estas entrevistas, generamos una encuesta
que indagaba sobre 260 sintomas de importancia agrupados en 17 temas sintomaticos. En los
Resultados dieciséis cuidadores de nifios con atrofia muscular espinal de edades comprendidas
entre 4 meses y 12 afos participaron en las entrevistas iniciales y 77 cuidadores completaron
la encuesta. La mayor prevalencia de sintomas se asoci6 con el tipo de atrofia muscular espinal,
el numero de copias de SMN2 y el estado funcional. La debilidad de la cadera, el muslo o la
rodilla tuvo el mayor impacto reportado en las vidas de los nifios con atrofia muscular espinal.
En Conclusion, esta investigacion proporciona uno de los conjuntos de datos mas grandes
sobre la carga de morbilidad en nifios con atrofia muscular espinal. Los sintomas mas
prevalentes no son idénticos a los de mayor impacto. Esta visién tnica de los sintomas mas

impactantes ayudara a centrar el desarrollo terapéutico en la atrofia muscular espinal.

Los autores Tamara & Dangouloff, (2022) presentaron su investigacion enfocada en el
Tema “Costo financiero y calidad de vida de pacientes con atrofia muscular espinal
identificada por sintomas”. Siendo el Objetivo Comparar los costos financieros sociales y la
calidad de vida (CDV) de los pacientes con atrofia muscular espinal (AME) no tratados y los
pacientes tratados identificados porque presentaban sintomas. En la Metodologia se utilizaron
datos de dos fuentes diferentes: datos recopilados prospectivamente en pacientes no tratados
de 2016 a 2018 y datos recopilados durante un estudio de seguimiento prospectivo de 2018 a
2021. Los pacientes o su cuidador completaron un cuestionario que incluia preguntas sobre
informacion médica y no médica directa. costos, costos indirectos no médicos y calidad de vida
relacionada con la salud. En los Resultados los costos totales fueron menores en los pacientes
no tratados debido al alto costo de los medicamentos utilizados en los pacientes tratados. Los
costos fueron menores para los pacientes tratados que fueron identificados mediante pruebas
tempranas que para los pacientes tratados identificados porque presentaban sintomas. En

Conclusion, La identificacion y el tratamiento tempranos de los pacientes ofrecen la
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oportunidad de reducir los costos sociales totales de la AME cuando hay tratamientos

disponibles para pacientes presintomaticos y postsintomaticos.

También los autores Katherine Jones, (2021) desarrollaron su investigacion sobre el
Tema “Intervenciones para promover la actividad fisica en personas con enfermedad Atrofia
espinal” Se tuvo como Objetivo evaluar los efectos de las intervenciones disefiadas para
promover la actividad fisica en personas con AME en comparacion con ninguna intervencion
o intervenciones alternativas. En la Metodologia el 30 de abril de 2020, se realizaron
busquedas en el Registro Especializado Cochrane Neuromuscular, CENTRAL, Embase,
MEDLINE y ClinicalTrials.Gov. En los Resultados los tipos de intervencion incluyeron apoyo
estructurado para la actividad fisica, apoyo para el ejercicio (como una forma especifica de
actividad fisica) y apoyo para el cambio de comportamiento que incluia actividad fisica o
ejercicio. S6lo un estudio incluido informo claramente que el objetivo de la intervencion era
aumentar la actividad fisica. Otros estudios informaron o planearon analizar los efectos de la
intervencion sobre la actividad fisica como una medida de resultado secundaria o exploratoria.
En Conclusion, atin no existe seguridad sobre la efectividad de la intervencion promocional

para la actividad fisica y su impacto sobre la calidad de vida y los eventos adversos.

En otra investigacion los autores Georgina M Camaras, (2020) presentaron su estudio
sobre el Tema “Carga econdmica y de calidad de vida relacionada con la salud de la atrofia
muscular espinal” Plantearon como Objetivo Cuantificar la carga econdmica y de calidad de
vida relacionada con la salud (CVRS) que sufren los hogares con un nifio afectado por atrofia
muscular espinal (AME). En la Metodologia Se utilizaron registros hospitalarios,
reclamaciones de seguros y cuestionarios detallados sobre el uso de recursos completados por
los cuidadores para capturar los costos directos e indirectos para los hogares de 40 nifios
afectados por AME I, Il y III. Se utilizaron métodos de célculo de costos de prevalencia. En
los Resultados ¢l costo total anual promedio de AME por hogar fue de $143,705 USD para
todos los tipos de AME (SMA 1 $229,346, SMA 11 $150,909, SMA III $94,948). Los costos
directos representaron el 56% de los costos totales. Los costos indirectos totales promedio de
atencion médica para todos los tipos de AME fueron de $63,145 por afio y fueron mas altos en
las familias afectadas por AME II. La pérdida de ingresos y el cuidado informal no remunerado
representaron el 24,2% y el 19,8%, respectivamente, de los costos anuales de la SMA. Tres de
cada 4 (78%) cuidadores afirmaron haber experimentado problemas economicos debido a las
tareas de cuidado. En Conclusiéon, Nuestros resultados demuestran la carga econdmica y de

calidad de vida sustancial y de gran alcance que supone la AME para los hogares y la sociedad

9.
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y son esenciales para comprender plenamente los beneficios para la salud y la rentabilidad

asociados con las terapias emergentes modificadoras de la enfermedad para la AME.

El autor Afshin Saffari, (2019) presento su estudio Titulado “Nuevos desafios en la
atrofia muscular espinal: ;cémo detectar y a quién tratar?” tuvo como Objetivo
desarrollar terapias que modifican la enfermedad y prolongan la vida para la atrofia muscular
espinal ( AME ). En la Metodologia Estudio observacional analitico transversal en padres de
pacientes con AME, de un hospital privado de Santiago de Chile. Se analizaron datos
demograficos como detectar ya quien tratar. En los Resultados las puntuaciones totales y de
las subescalas fueron generalmente mas bajas son en como tratar a pacientes (de 12 a 17 afios)
que en adultos (de 18 a 25 afios), lo que sugiere una posible progresion de la carga de
enfermedad. Como Conclusion, la atrofia muscular espinal es una enfermedad neuromuscular
devastadora asociada con una alta morbilidad y mortalidad. A la luz de nuevas terapias que
cambian profundamente el curso de la enfermedad y prolongan la supervivencia, se necesitan
mas que nunca biomarcadores y métodos de deteccion confiables para el diagndstico temprano

y el seguimiento terapéutico.

El autor Alvarez M, (2022) presento un minucioso estudio sobre el Tema “ atrofia
muscular espinal en Ecuador”. Siendo el Objetivo conocer la prevalencia en la de la mediacion
en la poblacion ecuatoriana. La Metodologia de investigacion aplicada se fundament6 en una
revision bibliografica. En los Resultados Se menciona que en el afio 2022 la mediante
revisiones bibliograficas la muerte de pacientes pediatricos con AME conmocion6 a la
ciudadania ecuatoriana, y se promovio una campaia a través de redes sociales para recaudar
fondos a fin de reunir los 2,1 millones de ddlares que cuesta el medicamento Zolgensma. En
Conclusion, el Ministerio de Salud (MSP) del Ecuador, menciono que para julio de 2021 eran
19 los nifos que necesitaban la dosis del medicamento. Ante esta situacion, el MSP ratifico la
disposicion de recursos humanos, técnicos, administrativos y cientificos necesarios para
fortalecer la atencion integral e interdisciplinaria de todos los pacientes ecuatorianos con atrofia

muscular espinal.

También los autores CH Cremers, (2019) presentaron su estudio sobre el Tema
“Participacion y bienestar mental de madres de pacientes domiciliarios con atrofia muscular
espinal”. Con el Objetivo de investigar la participacion y el bienestar mental (carga, angustia
emocional y satisfaccion con la participacion) de los padres de pacientes con AME que viven

en casa. En la Metodologia Se evalud la carga del cuidador con el Caregiver Strain Index, el
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malestar emocional con la Escala Hospitalaria de Ansiedad y Depresion y la satisfaccion con
la participacion con la Escala de Utrecht para la Evaluacion de la Rehabilitacion-Participacion.
En los Resultados debido a que la mayoria de los padres eran madres de pacientes con AME
que vivian en casa (76%), los analisis adicionales se limitaron a las madres. El setenta y siete
por ciento de las madres de pacientes con AME tenian un trabajo remunerado. Una proporcion
sustancial de madres (76%) percibidé una alta carga para los cuidadores. En Conclusién,
teniendo en cuenta el alto nivel de carga, se debe prestar atencion al bienestar mental de los
cuidadores primarios de pacientes con AME. Los cuidadores deben estar motivados para seguir

participando en actividades sociales/de ocio.

Por su pate los autores Natalia Cardona & Campo (2022) desarrollaron una
investigacion enfocada en el Tema “Caracterizacion clinica y funcional de pacientes con
atrofia muscular espinal”. En este estudio se tuvo como Objetivo Caracterizar clinica y
funcionalmente una serie de casos de atrofia muscular espinal. En la Metodologia se hizo un
estudio descriptivo transversal, entre el 2007 y el 2020, de pacientes con diagnostico clinico y
molecular de atrofia muscular espinal que consultaron en el centro de atenciéon. En la
sistematizacion de los datos, se implementd el programa Epi-Info, version 7.0. En los
Resultados se analizaron 14 pacientes: 8 mujeres y 6 hombres. La atrofia muscular espinal
mas prevalente fue la de tipo II, la cual se presentd en 10 casos. Se encontrd variabilidad
fenotipica en términos de funcionalidad en algunos pacientes con atrofia muscular espinal de
tipo I, cinco de los cuales lograron alcanzar la marcha. La estimacion de la supervivencia fue
de 28,6 anos. En Conclusion, los hallazgos en el grupo de pacientes analizados evidenciaron
que los puntajes de la escala de Hammersmith revisada y expandida concordaron con la

gravedad de la enfermedad.

1.2.Referencias conceptuales

1.2.1. ;Qué son los musculos espinales?
Los musculos espinales son una porcion del musculo erector de la columna; compuesto

por un conjunto de musculos y tendones, este se halla en la zona mas cercana a la columna.
Est4 dividido en tres porciones. Apofisis espinosa toracica: Vértebras lumbares superiores y

toracicas inferiores. (Sanabria, 2018)

La columna vertebral en su totalidad esta compuesta por treinta y tres vértebras, a saber:
siete cervicales, doce toracicas, cinco lumbares, cinco sacras y cuatro coccigeas, de ellas
unicamente las primeras veintisiete son capaces de producir movimientos. Una caracteristica

de las vértebras, unidades que forman las columnas vertebrales junto a los discos
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intervertebrales, es que van aumentando de tamafio y de resistencia en direccion craneocaudal ,
esto porque deben sostener un peso cada vez mayor. (Sanabria, 2018)
1.2.2. Funcion de los misculos espinales
Entre sus funciones estan: Proteger la médula espinal y las raices nerviosas que emergen
de ella, sostener el peso del cuerpo, proporcionar un eje parcialmente rigido y flexible para el
cuerpo y un pivote para la cabeza y cumplir un papel primordial en la locomocion. (M J. V.,

2023)

Puntos clave sobre la espalda Cuestionaric de la tabla

Huesos Ccolumna vertebral: 7 vértebras cervicales, 12 vértebras toracicas vertebras
lumbares, 5 vértebras sacras (sacrumy), 3-5 vértebras cocclgeas (coxis)
Articulaclones Discos intervertebrales, articulaciones cigapofisarias
Musculos Musculos extrinsecos (superficiales)
Musculos intrinsecos (profundos)

Nervies Ramos darsales de los nervios espinales, nervios intercostales, plexo cervical,
plexo braguial, nervio accesario (par craneal Xi)
Arterias y venas ascendentes, occipitales, intercostales
sacras laterales, cervicales profundas

Funclén rtebral, a rcion de fuerzas mecanicas,
3 a, coordinar los movimientos de la

n

1.2.3. Atrofia Muscular Espinal
La Atrofia Muscular Espinal (AME) es una enfermedad neuromuscular, genética e

incurable cuya manifestacion principal es la pérdida paulatina de la fuerza de los musculos. El
motivo es una afectacion de las neuronas motoras de la médula espinal. Al verse
comprometidas estas células, el impulso nervioso no llega de forma correcta a los muasculos y
estos acaban por atrofiarse. El dafio muscular empeora con el tiempo y puede afectar el habla,

caminar, tragar y la respiracion. (Omar.t & Marcos st, 2018)

La sociedad Americana de enfermedades neurodegenerativa define la atrofia muscular
espinal como una enfermedad rara que afecta las neuronas motoras de la asta anterior de la
médula espinal. Es el segundo trastorno autosdémico recesivo mas comun, con una incidencia
estimada de 1 en 6.000 a 1 en 10.000 nacidos vivos, segun estudios en la poblacion general.

(Natalia Cardona S. J., 2022)
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1.2.4. Etiologia o Patogenia de Atrofia Espinal Muscular
La atrofia muscular espinal (AME) es causada por mutaciones autosomicas recesivas

en SMN1 y provoca la pérdida de neuronas motoras y debilidad muscular progresiva, que
comienza en extremidades inferiores, extendiéndose a tronco y extremidades superiores en
grado variable segtn el tipo clinico. La capacidad cognitiva de estos pacientes esta siempre
preservada. Su causa es una mutacion homocigota, en el gen de sobrevida de Ia

motoneurona, SMN, ubicado en el brazo largo del cromosoma 5. (Claudia C, 2020)

Otros estudios se enfocan en que este gen esta presente en multiples copias en el genoma
humano, una telomérica SMN1 y varias copias centroméricas, SMN2 que se diferencian en
solo cinco nucledtidos. durante la transcripcion del ARN que origina una proteina truncada,
con solo 10 % de la proteina SMN completa. por ende, son responsables de mas de 95% de los

casos de AME. (Claudia C, 2020)

Célula

Axén

Masculo atrofiade
Masculo

Nervio y célula Nervio y célula
muscular normales muscular afectados

per AME

1.2.5. Clasificacion de Atrofia Espinal Muscular
La historia natural y los hallazgos del examen en la AME dependen de la variacion

fenotipica y se clasifican clinicamente en "tipos" de AME. En todos los tipos de AME, en
particular, la cognicién no se ve afectada y, segiin se informa, los pacientes tienen una
inteligencia promedio o superior al promedio. A continuacion, se describen los cuatro tipos

principales de AME:

Tipo 0 (también conocido como tipo 1a, AME congénita): presente en el periodo
neonatal con hipotonia, insuficiencia respiratoria temprana, debilidad grave y, por lo general,
disminucién de los movimientos fetales con artrogriposis asociada. La muerte suele ocurrir al

nacer o dentro del primer mes de vida; este es un fenotipo raro.

Tipo I (también conocida como enfermedad de Werdnig-Hoffman, 'no sentado',

AME grave): presente en los primeros seis meses de vida con control limitado de la cabeza,
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hipotonia y arreflexia. El tipo I se define como "no sentado" con una postura similar a la de
una rana en posicion supina. La debilidad de los musculos intercostales y la funcion
diafragmatica conservada provocan un patrén respiratorio paradojico y un toérax en forma de
campana. Las dificultades para tragar son una caracteristica tipica de las fasciculaciones de la
lengua y las complicaciones asociadas, como el retraso del crecimiento y la aspiracion. Otros
nervios craneales normalmente no se ven afectados en el momento de la presentacion, pero la
debilidad del nervio facial generalmente se desarrolla mas adelante en el curso de la
enfermedad. En particular, la cognicion no se ve afectada y a menudo se describe a los
pacientes como alertas y brillantes cuando se les diagnostica. Sin soporte ventilatorio, la
mayoria sucumbe a la enfermedad antes de los dos afios de edad. El tipo I a veces se divide en

IA (o tipo 0, ver arriba), IB: inicio <3 meses, IC: inicio entre 3 y 6 meses.

Tipo II (también conocido como enfermedad de Dubowitz, 'nifieras', AME
intermedia): se presenta entre los 6 y los 18 meses de edad; capaz de sentarse, pero con
hipotonia, arreflexia, una debilidad proximal progresiva que afecta desproporcionadamente a
las piernas sobre los brazos. La escoliosis progresiva y la debilidad de los musculos
intercostales dan como resultado una enfermedad pulmonar restrictiva. Otras caracteristicas
destacables son poliminimioclono de las manos, anquilosis de la mandibula y contracturas
articulares. Alrededor del 70% de los pacientes sobrevivird hasta los 25 afios, y algunos
sobreviviran hasta la tercera década; El compromiso respiratorio es la principal causa de

mortalidad.

Tipo III (también conocido como enfermedad de Kugelberg-Welander,
'caminantes', AME leve): se presenta después de 18 meses de manera similar al tipo II con
debilidad proximal progresiva que afecta desproporcionadamente las piernas sobre los brazos;
sin embargo, los pacientes pueden caminar, pero pueden requerir una silla de ruedas a medida
que avanza la enfermedad. Los pacientes no suelen sufrir enfermedad pulmonar restrictiva 'y la
esperanza de vida no se ve afectada. El tipo III a veces se subdivide en IIIA: presenta entre 18

meses y 3 afios y [1IB: presenta >3 afios.

Tipo IV (también conocido como AME para adultos): pacientes presentes en la edad
adulta (>21 afos) y es el fenotipo més leve de AME. Los pacientes son ambulatorios y
presentan debilidad leve en las piernas y desarrollan debilidad proximal progresiva. La

esperanza de vida no suele verse afectada. (Perforar rebabas, 2023)
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Tabla 1. Clasificacion de Atrofia Muscular Espinal

Tabla 1. Clasificacion de la AME

Tipo Proparcion
o E " (AT o motar
AME Subtipe | Nombre propic Edad de inica Supervivencia Hito moto del tota
| 1A Prenatal <6 meses Ninguno
] Werdnig-Hoffman | 0-3 meses a0%
— | tZafis Mo se sientan
IC 346 meses
I Dubawitz f-18 meses T0% vivos a los 25 aftos | Se sientan, pero no caminan | 27%
I 1L, 18 meses a 3 arios
| Eugelberg-Welander { Casi normal Llegan a caminar 13%
1B *3 afios
Iv *21 afios Marmal Mormal 1%

Fuente: Asociacion Espariola de salud (Garcia Romero MM, 2020)

1.2.6. Factores asociados a la Atrofia Espinal Muscular
Los Institutos Nacionales de Salud de los Estados Unidos, a través de la Biblioteca

Nacional de Medicina menciona:

Antecedentes familiares: este tipo de atrofia son un factor de riesgo para todos los
tipos de este trastorno. Los dos padres tienen que ser portadores de la mutacion en el gen
responsable de la enfermedad y, atn en ese caso, la probabilidad de que los hijos expresen la
enfermedad es del 25% (es decir, uno de cada cuatro hijos en cada nuevo embarazo), la
probabilidad de tener un hijo portador de la mutacion en el gen, pero sin sintomas, es del 50%,

y hay un 25% de probabilidad de tener un hijo no portador.

Dificultad respiratoria: La dificultad respiratoria ocurre entre las 6 semanas y los 6
meses de edad como consecuencia del desarrollo de pardlisis diafragmatica neurogénica. La
presentacion de dificultad respiratoria se caracteriza por estridor inspiratorio, bronconeumonia
recurrente y dificultad para comer. Esta afeccion casi siempre pone en peligro la vida en

ausencia de intervencion médica. (Matteo Saladini, 2019)

Dificultad para la alimentacion: Se reportan dificultades de alimentacion en el 60%
de los nifos y adolescentes con AME tipo 2. Los problemas de bajo peso y aumento de peso
son un problema importante hasta entre el 23% y el 57% de los pacientes. Se ha prestado

especial atencion al peso y al indice de masa corporal (IMC). (Renské I Wadman, 2020)

Factores psicolégicos: Los pacientes con depresion y ansiedad suelen mostrar un

menor interés en las actividades sociales, falta de motivacion y deterioro de la funcion

-15 -

Av. Circunvalacion Via a San Mateo
www.uleam.edu.ec

©) f W © uleamEcuador




U Ieam Facultad de ciencias de la salud

UNIVERSIDAD LAICA i o
= ELOY ALFARO DE MANABI Carvera de Enfermeria

cognitiva, lo que reduce ain mas su funcionamiento social y su calidad de vida. Se ha
informado que los pacientes con enfermedades somaticas combinadas con ansiedad tienen

déficits funcionales sociales de moderados a graves. (Mei Yao, 2021)

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) identifico la depresion y los trastornos
depresivos como "trastornos de salud mental prioritarios en la adolescencia" debido a sus altas
tasas de prevalencia y recurrencia, y las importantes complicaciones y deterioro que pueden

OCurrir.

1.2.7. Sintomas cuadro clinico
Cada tipo de AME tiene signos frecuentes que pueden ayudar a identificar la aparicion

de la enfermedad.

e Los signos de SMA3 incluyen infecciones respiratorias cada vez mas graves,
empeoramiento de la postura y habla de tipo nasal.
e La SMA?2 afecta las piernas de manera mas notable, como cuando el nifio no gatea

ni camina.

Los signos de SMA1 son los mas notorios y, por lo general, no se producen solo en las
extremidades. Los signos frecuentes incluyen flacidez de extremidades o del tronco,
movimientos limitados de brazos y piernas, dificultad para mantener la cabeza recta,
dificultades de alimentacion y deglucion, reflejo de succion débil, dificultad para respirar e

infecciones respiratorias.

Atrofia espinal tipo 0 (Forma prenatal): Es la forma mas severa. Los primeros
sintomas son notados durante el embarazo como disminucion de los movimientos fetales

durante 30-32 semanas.

Atrofia muscular espinal tipo I (enfermedad de Werdnig-Hoffmann): Es una forma
bastante severa que se manifiesta como debilidad muscular grave antes de los seis meses de
edad. Los bebés afectados nacen con muy poco tono muscular, musculos débiles, incapacidad
de control de la cabeza, poco movimiento espontaneo, al igual que con problemas respiratorios

y de alimentacion.

Atrofia muscular espinal tipo 1l (enfermedad de Dubowitz): Puede haber bajo tono
muscular en el momento del nacimiento o durante los primeros meses de vida, los bebés pueden
llegar a sentarse de forma independiente y después, conforme la enfermedad progresa, no
consiguen mds (como a mediados de la adolescencia). Puede haber temblor de los dedos,
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flacidez general y curvatura anormal de la columna (escoliosis). La debilidad progresiva de los
musculos respiratorios puede ser muy severa pero no se sabe con certeza cudl es la expectativa

de vida.

Atrofia muscular espinal distal tipo 111 (enfermedad de Kugelberg-Welander o tipo
Jjuvenil: Las piernas son mas severamente afectadas que los brazos. Las personas caminan de
forma independiente, pero pueden caer con frecuencia o tener problemas para subir y bajar

escaleras y pierden estas habilidades con el tiempo.

Atrofia muscular espinal tipo 1V o Atrofia muscular espinal del adulto: 1.os sintomas
se presentan en la edad adulta, por lo general después de los 30 afios. Los sintomas del
comienzo adulto son generalmente leves a moderados e incluyen debilidad muscular, temblores

y espasmos.

La AME congénita con artrogriposis (contractura persistente de las articulaciones con
postura anormal fija del miembro) es un trastorno raro. Las manifestaciones incluyen
contracturas graves, escoliosis, deformidad del toérax, problemas respiratorios, mandibulas
inusualmente pequenas y caida de los parpados superiores. (Perforar rebabas, 2023)

1.2.8. Diagnostico diferencial
En caso de sospecha, se lleva a cabo un andlisis genético molecular (prueba de delecion

del gen SMN) por muestra de sangre. También se pueden realizar:

e Analisis genéticos a la familia.

¢ Bioquimica sanguinea: se observan los niveles de la enzima creatina quinasa (CK). Es
un indicador de dafio muscular.

¢ Biopsia de tejido muscular: se lleva a cabo en el quir6fano. Se utiliza como medio de
confirmacion tras un andlisis genético.

e Electromiograma (EMG): mide la actividad eléctrica muscular. Son pequefios

electrodos en forma de agujas insertados en los musculos de las extremidades.

También se llevan a cabo estudios genéticos para descartar esta enfermedad en tratamientos de

reproduccion asistida y en controles durante el embarazo. (rebabas & Reddivari, 2023)

1.2.9. Tratamiento en Atrofia Espinal Muscular
Al ser una enfermedad incurable, el tratamiento es principalmente sintomadtico, con

intervenciones destinadas a paliar los signos y sintomas.
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La fisioterapia para ayudar a la funcion motora, los cuidados respiratorios (manejo de
secreciones, uso de ventilacion mecdnica invasiva y no invasiva, traqueostomia), digestivos
(aportes nutricionales, nutricion enteral, cuidados de sonda nasogastrica, etc.) son de utilidad a

estos pacientes. También son relevantes los cuidados paliativos en los tipos [ y II de la atrofia.

(paik, 2022)
Tratamientos farmacologicos

Aunque la AME no tiene cura actualmente, existen tres terapias farmacoldgicas en

distintos estadios de su estudio clinico, para su uso en pacientes:
e Evrysdi® (Risdiplam)

Dirigido al gen SMN2 para dar aumentos sostenidos en la proteina SMN. Es un
modificador del corte y empalme de la proteina de supervivencia de las neuronas motoras 2

(SMN2) concebido para tratar a pacientes con atrofia muscular espinal (AME).

Se administra una vez al dia por via oral 0,75 mg/ml después de una comida,
aproximadamente a la misma hora todos los dias (o por sonda si precisa). Efectos adversos:

fiebre, diarrea, erupcion cutdnea.
Spinraza® (Nusinersen)

Oligonucleotido antisentido sintético, permite al gen SMN2 sintetizar la proteina
completa, que puede funcionar con normalidad. La proteina que falta se repone y los sintomas

se alivian.

Son viales inyectables de 12 mg. Tras la primera dosis, se deben administrar a las 2, 4
y 9 semanas; y después de eso una dosis mas cada 4 meses. Se administra por medio de
punciones lumbares (puede precisar sedacion), en medio intrahospitalario. Efectos adversos

(por la puncién lumbar): cefalea, vomitos, dolores de espalda.
e Zolgensma® (Onasemnogene abeparvovec)

El principio activo tiene una copia funcional del gen SMN1, actta proporcionando una
copia plenamente funcional del gen SMN, ayudando al organismo a producir una cantidad

suficiente de proteina SMN.

Se administra por via intravenosa 1,1 X 1014 genomas vectoriales (GV) por kilo (kg)

de peso por via intravenosa (en una vena) mediante una unica perfusion (gotero) durante
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aproximadamente una hora, al inyectarse se introduce en los nervios. Alli suministra el gen
adecuado para sintetizar proteina suficiente y restaurar funcion nerviosa. Solo con receta

médica. Efectos adversos frecuentes: aumento de enzimas hepaticas, vomitos. (paik, 2022)

1.2.9.1.Complicaciones
Las personas con AME sufren complicaciones respiratorias, gastrointestinales y

ortopédicas que afectan la calidad de vida y pueden poner potencialmente en peligro la vida,
por ejemplo, infecciones respiratorias secundarias a aspiracion debido a una deglucion

inadecuada y debilidad muscular.

Los pacientes con AME son propensos a sufrir acidosis metabodlica, especialmente
durante periodos de enfermedad o ayuno; se desconoce la etiologia subyacente de esta
predisposicion y se ha sugerido que el metabolismo disfuncional de la glucosa secundario a

anomalias pancreaticas puede desempeiar un papel. . (rebabas & Reddivari, 2023)

1.2.9.2.Enfermedades neuromusculares
Las enfermedades neuromusculares (ENM) son un grupo heterogéneo de patologias

que se caracterizan por afectar la asta anterior de la médula espinal, el nervio periférico, la
unioén neuromuscular o el musculo. En su mayoria son de origen genético, existiendo también
causas adquiridas: toxicas, inflamatorias, inmunomediadas, metabolicas, carenciales. Pueden

presentarse en forma aislada o formando parte de un compromiso multisistémico. (Graciela

Barros, 2018)

Las ENM pueden manifestarse a cualquier edad, desde el nacimiento a la edad
adulta. La manifestacion clinica mas comun es la pérdida de fuerzas que puede ser progresiva
o intermitente. Pueden presentar fatiga, atrofia muscular, miotomia, calambres, compromiso

cardiaco, alteraciones sensitivas o autonomicas. (Graciela Barros, 2018)

1.2.9.3.Calidad de vida
La calidad de vida relacionada con la salud (CVRS) es un marco multidimensional que

generalmente evalta el funcionamiento social, psicologico y fisico de un paciente. Aunque las
herramientas de CVRS se describen segun la perspectiva individual del estado de vida de cada
uno junto con el juicio personal sobre la salud y la enfermedad del paciente y también las

normas de la comunidad en la que viven. (Gholamreza Zamani, 2022)

Dado que estos pacientes necesitaran apoyo de enfermeria debido a la pérdida de su
funcion motora o compromiso respiratorio o problemas nutricionales en etapas avanzadas,
dependerian de otros y, por lo tanto, su calidad de vida se vera afectada. Dado que la gravedad
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y el momento de estas complicaciones varian segun el tipo de enfermedad, este factor también

puede afectar el grado de dependencia del paciente de otros. (Gholamreza Zamani, 2022)

Al principio de la enfermedad, los pacientes, sobre todo si son adultos, sienten una
pérdida del control de sus vidas, asi como la sensacion de ser una carga para su entorno. Sin
embargo, posteriormente los pacientes, con el apoyo adecuado de entorno y Enfermeria; asi
como al uso de ayudas mecanicas; salen adelante de esa situacion de desamparo. (Gholamreza

Zamani, 2022)

1.2.9.4.Rol de enfermeria
Brindan atencion directa a los pacientes y actuan como defensores de pacientes,

coordinadores de atencion y educadoras. Las enfermeras se encuentran en el centro de la

evaluacion inmediata y la reevaluacion de las necesidades del paciente.

Los proveedores de practica avanzada (asistentes médicos y enfermeras registradas de
practica avanzada) amplian la capacidad de brindar atencion compleja y proporcionar atencion

directa. (Muntadas Rausei, 2021)

1.2.9.5.Ejercicios fisicos
El entrenamiento con ejercicio fisico podria mejorar la funcion muscular y

cardiorrespiratoria en la atrofia muscular espinal (AME). La optimizacién de la capacidad
aerdbica u otros recursos en el tejido muscular residual mediante el ejercicio puede
contrarrestar el deterioro muscular que se produce como consecuencia de la pérdida de

neuronas motoras y la inactividad en la AME. (W. Ludo van der Pol, 2019)

La actividad fisica (AF) proporciona muchos beneficios sustanciales para ayudar a
reducir el riesgo de enfermedad cardiometabolica, mejorar la funcidon cognitiva, la salud
mental, el suefio y mejorar la calidad de vida. Siendo de esa manera una causa importante por

la cual deberian realizar actividad fisica. (David Uher, 2023)

1.2.9.6.Nutricion
Los nifios con AME requieren un manejo nutricional individualizado para abordar sus

necesidades de crecimiento y nutricion. Ademas de la disfuncion de la deglucion, la atrofia
muscular progresiva y el deterioro de la capacidad funcional en la alimentacion pueden causar

una profunda influencia adversa en el resultado nutricional de los pacientes. (Moore, 2016)

En casos de hospitalizacion de nifios con AME tipos I o II, es importante registrar los
aportes caldricos, nutricionales e hidricos; asi como llevar un control del peso y anadir 500

calorias al valor caldrico medio estimado:

-20 -

Av. Circunvalacion Via a San Mateo
www.uleam.edu.ec

=g




U Ieam Facultad de ciencias de la salud

UNIVERSIDAD LAICA i o
= ELOY ALFARO DE MANABI Carvera de Enfermeria

El nifio debe realizar entre 5 y 6 comidas diarias, con un intervalo entre ellas no superior
a las 4 horas. Los cereales y derivados deben servirse en todas las comidas del dia. Es necesario
utilizar tipos de pan variados. El nifio debe recibir proteinas de alto valor biologico a través de

carne, pescado, lacteos y huevos. (Anat Yerushalmy-Feler, 2021)

1.2.9.7.Cuidados de enfermeria
Para estimular al paciente a realizar autocuidado en las primeras fases de la enfermedad,

es muy importante, por parte de Enfermeria:

e Realizar educacion para la Salud. También pueden ayudar los grupos de autocuidado
o las asociaciones de pacientes. Cuando un nifio tiene AME (sobre todo tipo I), los
profesionales sanitarios deben reconocer los cambios que produce la enfermedad y
aconsejar a los a los miembros de la familia sobre lo que pueden esperar en el futuro.

e Es importante evaluar el funcionamiento fisico del nifio y determinar los medios
fisiologicos y patologicos de tratamiento del niflo, y luego comunicar esa
informacion a la familia para aliviar su incertidumbre. Esto es importante, ya que, a
diferencia de otras enfermedades de progresion mas lenta, la AME tipo I es de
instauracion rapida, y los padres deben tomar decisiones relativas al tratamiento.

e Por lo general los cuidados en la AME tipo I suelen centrarse en el plano respiratorio
(ventilacion, secreciones) y en el aspecto nutricional. En el resto de tipo se afiaden
manejo de articulaciones y desviaciones de columna, fisioterapia y rehabilitacion.

e La elaboracion de un plan de cuidados detallado con ayudas y tecnologias de
asistencia ayuda a los padres a aliviar algunas de las cargas de los cuidados médicos.
Con estos métodos, los padres pueden mejorar la independencia y la autoestima del
nifio enfermo.

e Ademas, las enfermeras deben ayudar a las familias con un nifio sometido a cuidados
de larga duracion a comprender y fomentar el relevo en los cuidados entre los
miembros de la familia para que puedan reducir su estrés.

e (Cuando el nifio tiene miedo a la muerte, las enfermeras deben ayudar a ayudar a los
cuidadores de la familia a saber como responder a esos miedos. Cuando las familias
aceptan el hecho de la muerte inevitable del nifio, se debe reconocer el dolor de las
familias e informarles sobre el proceso de cuidados paliativos.

e El apoyo profesional de Enfermeria debe centrarse en evaluar y hacer un
seguimiento de las necesidades especificas de estas familias cuando conviven con la

AME vy las expectativas de todos los miembros de la familia para planificar
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intervenciones familiares que les ayuden a afrontar y adaptarse de forma mas eficaz
a los retos que vayan surgiendo con el desarrollo de la enfermedad.
e Llevar a cabo la rehabilitacion junto a la cama y participar en la rehabilitacion del
paciente por fisioterapia es otra tarea muy relevante. (Sanz, 2021)
1.2.9.8.Evaluacion neuromuscular y musculoesquelética
Para evaluar las deficiencias funcionales del sistema musculoesquelético, se deben
utilizar medios que analicen fuerza y rango de movimiento articular mediante escalas
funcionales, pues de esta manera se logra monitorear las actividades que adquiere o no el

individuo.

Segun (Rebeca Rodriguez Di Rosa, 2023) menciona que existen multiples escalas,
dentro de las cuales podemos mencionar para AME tipo 1 el CHOP-INTEND y el HINE-2;
tipos 2 y 3 la MFM32, HFMS/HFSME y ULM/RULM, constan de diversos indices y evaliian

respuestas musculares y neurologicas de paciente.

Prueba Siglas Descripecion
Prueba infantil de Es un test sumamente confiable y bien tolerada por los pacientes, la misma consta
trastornos neuromusculares | CHOP- | de 16 evaluaciones que determinan la movilidad v la respuesta motora, teniendo
del Children’s Hospital of | INTEND | una escala entre cero y cuatro, donde cero es sin respuesta y cuatro una respuesta
Philadelphia completa. Se considera una escala especifica para atrofia muscular espinal.

Prueba neurologica especialmente utilizada en lactantes, suele ser un examen
corto para evitar fatiga y proporciona informacion sobre el desarrollo motor
normal acorde a la edad del paciente.

Es una escala especifica para valoracidn funcional neuromuscular, incluye
Medida de Funcion Motora | MFM32 | aspectos estaticos y dinamicos valorando un total de 32 aspectos, valorando
posiciones en decibito, sedestacion o bipedestacion.

Dicho estudio se encuentra realizado para analizar actividades como sentarse,

Examen neurologico HINE-2
infantil de Hammersmith

Escala Motora Funcional HEFMS gatear, caminar o girar. Esta constituida por 20 items cada uno evaluado de cero a
de Hammersmith dos, siendo el primero incapaz, el uno con apoyo y el dos completamente
independiente. Se realiza en un corto tiempo y es confiable.
Escala Motora Funcional A diferencia de su homologa anterior, esta permite una discriminacion entre
de Hammersmith HFMSE | funcionalidad de un infante con AME tipo 2 v tipo 3, incorporando un total de 13
{extendida) items adicionales.

Es sumamente 1til para evaluar la eficacia terapeitica. Se evalia la distancia que
TM6M | el paciente es capaz de caminar en un tiempo de 6 minutos. Es una prucba bien
tolerada que requiere de poco instrumental por lo cual, es facil de efectuar.

El ULM tiene un tiempo de aplicacion de 10 minutos aproximadamente y se
aplica para pacientes mayores a los 30 meses de edad. Es un test que incluye
actividades mas complejas, por ejemplo, rasgar papel. Permite evaluar la funcion
adquirida por los miembros superiores. Cuenta con una version mejorada
conocida como RULM.

Fuente: (Rebeca Rodriguez Di Rosa, 2023)

Test de Marcha de 6
Minutos

Modulo Miembro Supenior ULM/
Revisado RULM
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1.3.Referente Tedrico

1.3.1. Teoria necesidades humanas para la salud y la vida (Virginia
Henderson, 1897-1996)
La presente investigacion se sustenta principalmente en la teoria de Virginia Henderson

donde las intervenciones terapéuticas deben ir dirigidas a satisfacer las necesidades de las
personas con el objeto de recuperar la independencia de la persona o suplir su autonomia.

(Analia Dominguez Gonzalez, 2020)
Define la actividad de enfermeria como la accién de:

“Asistir al individuo, sano o enfermo en la realizacion de aquellas actividades que
contribuyen a la salud o a su recuperacion (o a una muerte serena), actividades que realizaria
por el mismo si tuviera la fuerza, conocimiento o voluntad necesaria, todo esto de manera que
la ayude a ganar independencia de la forma mas rapida posible” (Analia Dominguez Gonzalez,

2020)

1.3.2. Concepto y definiciones para la prdactica de la enfermeria
Concepto de Necesidad: Henderson establece 14 necesidades basicas que todo ser

humano tiene. Estas necesidades normalmente estan cubiertas por un individuo sano y que tiene
el suficiente conocimiento para ello. Cada una de las 14 necesidades constituye el elemento

integrador de aspectos fisicos, sociales, psicoldgicos y espirituales.

Las actividades que el personal de enfermeria realiza encaminadas a cubrir las
necesidades del paciente, son denominadas por V. Henderson como cuidados bésicos de
enfermeria. Estos cuidados basicos de enfermeria se aplican a través de un plan de cuidados de
acuerdo con las necesidades especificas del paciente. Sin embargo, dichas necesidades se

modifican en funcién de dos tipos de factores:

e Factores permanentes: edad, nivel de inteligencia, medio social o cultural, o

capacidad fisica.

e Factores variables, que son estados patologicos como: falta aguda de oxigeno,

estados de inconsciencia, lesion local, etc.

1.3.3. Relacion enfermero/a-paciente segun V. Henderson
Se establecen tres niveles:

1. Enfermera/o como sustituto del paciente (enfoque de suplencia): Se realiza una

relacion de suplencia debido a una carencia respecto a la fortaleza fisica, de voluntad o
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de conocimientos del paciente. Puede ser de caracter temporal si la persona es capaz de
recuperar y/o adquirir la fuerza, conocimientos y voluntad; o puede ser de caracter
permanente si la persona no podra recuperar la fuerza, conocimientos y/o voluntad.

2. Enfermera/o como auxiliar del paciente (enfoque de suplencia y ayuda): La/el
enfermera/o realiza actividades de ayuda parcial, nunca suple totalmente las actividades
del paciente que puede realizar por si mismo.

3. Enfermera/o como acompaiiante del paciente (enfoque de ayuda): La/el
enfermera/o supervisa y educa al paciente, pero es éste quien realiza sus cuidados.
(Martin, 2018)

1.3.4. Teoria del Déficit de Autocuidado (Dorotea Orem, 1914-2007)
Dorothea E. Orem presenta su teoria del déficit de autocuidado como una teoria general
compuesta por tres teorias relacionadas entre si: Teoria de autocuidado, teoria del déficit
autocuidado y la teoria de los sistemas de Enfermeria. El autocuidado es una funcion humana
reguladora que debe aplicar cada individuo de forma deliberada con el fin de mantener su vida

y su estado de salud, desarrollo y bienestar. (C. Ydalsys Naranjo HernandezI, 2017)

Esta teoria sugiere que la enfermeria es una accion humana articulada en sistemas de
accion formados (disefiados y producidos) por enfermeras a través del ejercicio de ser una
actividad profesional ante personas con limitaciones de la salud o relacionadas con ella, que
plantean problemas de autocuidado o de cuidado dependiente. (C. Ydalsys Naranjo

Hernéandezl, 2017)

La teoria establece los requisitos de autocuidado, que ademas de ser un componente
principal del modelo forma parte de la valoracion del paciente, el término requisito es utilizado
en la teoria y es definido como la actividad que el individuo debe realizar para cuidar de si

mismo, Dorotea E Orem propone a este respecto tres tipos de requisitos:

1. Requisito de autocuidado universal.
2. Requisito de autocuidado del desarrollo

3. Requisito de autocuidado de desviacion de la salud.

1.3.5. La teoria de los sistemas de enfermeria
Dorothea E Orem establece la existencia de tres tipos de sistema de enfermeria:

Totalmente compensatorio, parcialmente compensatorio, de apoyo educativo.

1. Sistema totalmente compensador: Es el tipo de sistema requerido cuando la enfermera

realiza el principal papel compensatorio para el paciente. Se trata de que la enfermera se
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haga cargo de satisfacer los requisitos de autocuidado universal del paciente hasta que
este pueda reanudar su propio cuidado o cuando haya aprendido a adaptarse a cualquier
incapacidad.

Sistema parcialmente compensador: Este sistema de enfermeria no requiere de la
misma amplitud o intensidad de la intervencidon de enfermeria que el sistema totalmente
compensatorio. La enfermera actia con un papel compensatorio, pero el paciente esta
mucho mas implicado en su propio cuidado en término de toma de decisiones y accion.
Sistema de apoyo educativo: Este sistema de enfermeria es el apropiado para el
paciente que es capaz de realizar las acciones necesarias para el autocuidado y puede
aprender a adaptarse a las nuevas situaciones, pero actualmente necesita ayuda de
enfermeria, a veces esto puede significar simplemente alertarlo. El papel de la enfermera
se limita a ayudar a tomar decisiones y a comunicar conocimientos y habilidades.

(Pacheco, 2017, pag. 21)

1.3.6. Teoria de adaptacion Callista Roy (1939)
El modelo de adaptacion de Callista Roy fue desarrollado por una enfermera en el afio

1964, en el que describe al ser humano como un ser con las capacidades y recursos para lograr
una adaptacion a la situacion que se esté enfrentando en su proceso salud enfermedad que
favorecen la integridad de la persona en términos de metas de supervivencia, crecimiento,

reproduccion y dominio. (Gémez, y otros, 2019)

1.3.7. Callista Roy en la prdctica
El modelo de adaptacion de Callista Roy se aplica en la practica de enfermeria de varias

formas. Algunas de las aplicaciones mas comunes incluyen:

e Valoracion: El modelo de adaptacion de Callista Roy se utiliza para evaluar como
el paciente esta interactuando con su entorno. Se evaluan los modos de adaptacion
del paciente, sus procesos de adaptacion y sus niveles de adaptacion.

e Diagnéstico: El modelo de adaptacion de Callista Roy se utiliza para diagnosticar
las necesidades del paciente en relacion con su entorno. Se identifican los patrones
de comportamiento que el paciente utiliza para adaptarse y se identifican las barreras
que pueden impedir su adaptacion.

e Plan de cuidados: El modelo de adaptacion de Callista Roy se utiliza para
desarrollar un plan de cuidados personalizado para cada paciente. El plan de

cuidados se enfoca en las necesidades de adaptacion del paciente y se disefian
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intervenciones para ayudar al paciente a adaptarse a su entorno. (Goémez, y otros,

2019, pags. 6-21)

1.4.Marco Etico y legal.
1.4.1. Constitucion de la Republica del Ecuador (2008)

Seccion séptima: salud

Art. 32.- La salud es un derecho que garantiza el Estado, cuya realizacion se vincula al
gjercicio de otros derechos, entre ellos el derecho al agua, la alimentacion, la educacion, la
cultura fisica, el trabajo, la seguridad social, los ambientes sanos y otros que sustentan el buen
vivir. En este articulo se manifiesta la prestacion de los servicios de salud se regird por los
principios de equidad, universalidad, solidaridad, interculturalidad, calidad, eficiencia,

eficacia, precaucion y bioética, con enfoque de género y generacional.
Seccion sexta: Personas con discapacidad

Art. 47.- El Estado garantizara politicas de prevencion de las discapacidades y, de
manera conjunta con la sociedad y la familia, procurara la equiparacion de oportunidades para

las personas con discapacidad y su integracion social.

Art. 48.- El Estado adoptara a favor de las personas con discapacidad medidas que

aseguren:

1. Lainclusion social, mediante planes y programas estatales y privados coordinados, que
fomenten su participacion politica, social, cultural, educativa y econémica.

2. La obtencion de créditos y rebajas o exoneraciones tributarias que les permita iniciar y
mantener actividades productivas, y la obtencion de becas de estudio en todos los
niveles de educacion.

3. Eldesarrollo de programas y politicas dirigidas a fomentar su esparcimiento y descanso.

4. La participacion politica, que asegurara su representacion, de acuerdo con la ley.

5. Elestablecimiento de programas especializados para la atencion integral de las personas
con discapacidad severa y profunda, con el fin de alcanzar el maximo desarrollo de su

personalidad, el fomento de su autonomia y la disminucion de la dependencia

Art. 49.- Las personas y las familias que cuiden a personas con discapacidad que
requieran atencion permanente seran cubiertas por la Seguridad Social y recibiran capacitacion

periodica para mejorar la calidad de la atencion.
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Art. 50.- El Estado garantizard a toda persona que sufra de enfermedades catastroficas
o de alta complejidad el derecho a la atencion especializada y gratuita en todos los niveles, de

manera oportuna y preferente.

1.4.2. Ley organica de salud (2017)
Art 1.- El Estado ecuatoriano reconocera de interés nacional a las enfermedades

catastroficas y raras o huérfanas; y, a través de la autoridad sanitaria nacional, implementara
las acciones necesarias para la atencion en salud de las y los enfermos que las padezcan, con el
fin de mejorar su calidad y expectativa de vida, bajo los principios de disponibilidad,
accesibilidad, calidad y calidez; y, estdndares de calidad, en la promocién, prevencion,

diagndstico, tratamiento, rehabilitacion, habilitacidon y curacion.

Las personas que sufran estas enfermedades seran consideradas en condiciones de doble

vulnerabilidad.
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CAPITULO II

MARCO METODOLOGICO
2.1.Diseiio Metodologico

Por medio de un sistematico proceso de investigacion el cual esta enfocado en la calidad
de vida e intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal a partir del de
desarrollo de una Revision Bibliografica, es importante destacar que se ha procedido a
desarrollar una investigacion de naturaleza mixta, la cual se considera como un conjunto de
procesos sistematicos y criticos de investigacion que de acuerdo con el autor (Danelly, 2019)
“sefala que los enfoques cuantitativo y cualitativo presentan caracteristicas particulares, e

importantes diferencias entre si, respecto a diversos aspectos de la investigacion”.

2.2.Tipo de estudio
El desarrollo de esta investigacion se fundament6 en un estudio de Tipo Documental, con de
la busqueda de informacion retrospectiva de estudios previamente realizados y relacionados a
las dimensiones del estudio sobre la calidad de vida e intervenciones de enfermeria en pacientes
con atrofia muscular espinal. La modalidad del este proyecto de investigacion se basé en una
Revision Bibliografica, definida como: (Codina, 2020) se define como “El objetivo principal
de una revision bibliografica es realizar una investigacion documental, es decir, recopilar
informacion ya existente sobre un tema o problema, en revistas, articulos cientificos, libros,

material archivado y otros trabajos académicos”.

2.3.Metodo de Investigacion
Los métodos de investigacion son una serie de procedimientos en los que se requiere aplicacion
de diversas técnicas aplicadas por el investigador para poder obtener la informacion académica
y confiable necesaria, para poder justificar la importancia del objeto de estudio. A treves de
este proyecto de investigacion los métodos empleados fueron Analitico-Sintético, Descriptivo

y Deductivos, los cuales de acuerdo con los autores se definen de la siguiente manera:

+ Analitico-Sintético: Cuando se inicia el proceso analitico-sintético debe en principio
establecerse su objetivo, porque este determinara cudl es el foco o elemento centra la
informacion. (Tania, 2022)

+ Descriptivo: El tipo de investigacién que tiene como objetivo describir algunas
caracteristicas fundamentales de conjuntos homogéneos de fendémenos, utiliza criterios

sistematicos que permiten establecer la estructura o el comportamiento de los
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fendmenos en estudio, proporcionando informacion sistemdtica y comparable con la de
otras fuentes. (Gladys Patricia Guevara Alban, 2020)
4+ Deductivos: se basadas en hechos y con sustento ineludible en la medicion o
cuantificaciéon, en la objetividad de los procedimientos (dejando de lado las
convicciones subjetivas, o creencias del investigador). (Flores, 2019)

2.3.1. Busqueda de informacion
Al realizar la revision bibliografica se empleo la siguiente bisqueda de informacion:

e Evaluacion de las perspectivas de la carga de enfermedad y los cambios clinicamente
e Costo financiero y calidad de vida
e conocer la prevalencia en la de la mediacion en la poblacion.
e Intervenciones para promover la actividad de enfermeria.
e Atrofia muscular espinal y los medicamentos mas caros del mundo.
2.3.2. Criterio de Inclusion
Entre los criterios de inclusion tomamos en cuenta lo siguiente:
e Revista de los tltimos 5 afios
e Articulos espafioles
e Revisas indexadas y de base de datos como pubmed-Elsevier-Redalyc-scielo-scindirect.
e Modalidad: texto completo y gratuito
2.3.3. Criterios de exclusion
Se tomaron en cuenta los siguientes puntos de exclusion
e Articulos de ingles u otros idiomas
e Que no se centre al campo y objetivo de estudio.
2.3.4. Organizacion de la informacion
Segun (Paz, 2022) menciona que “Organizar la informacion es dar a los datos recogidos una

estructura y un ordenamiento logico, en forma clara, precisa, armonica y personal. Al ordenar la

informacion hay que tener presente criterios logicos inductivo y deductivo”.

2.4.Poblacion documental
El autor (Condori-Ojeda, 2020) define la poblaciéon como “Elementos accesibles o unidad de
andlisis que perteneces al ambito especial donde se desarrolla el estudio”. Este estudio
focalizado en la calidad de vida e intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia
muscular espinal fundamentado en una revision bibliografica, los que se representd por una
poblacion de 102 articulos originales y cientificos de revistas indexadas, los cuales representa

el universo (N=102)
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2.5.Muestra documental
En un estudio presentado por (Coraima Suarez Arteaga, 2021) se expresa que la muestra
documental es “un area de la administracion general que se encarga de garantizar la eficiencia
en la creacion, mantenimiento, uso y disposicion de los documentos”. De acuerdo con lo
establecido, se selecciond de forma muy especifica una muestra representativa de sesenta y un

articulos (n=61) reflejada en los resultados del proceso de investigacion.

2.6.Tecnica de recoleccion de datos
Las técnicas de recoleccion de datos representan las herramientas que son utilizadas en
un proceso de investigacion y de acuerdo con (Britez, 2022) “Como técnica de recoleccion de
datos se utilizd el andlisis de la literatura a través del analisis de contenido de articulos

cientificos y otros trabajos de investigacion buscados en repositorios académicos”.

En torno a lo indicado, es importante indicar que en base a lo expresado es relevante
sefialar que en este proceso de investigacion focalizado en la calidad de vida e intervenciones
de enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal fundamentado en una revision

bibliografica se utilizaron las siguientes técnicas de investigacion:

Revision Bibliogrdfica y Documental
Seleccion de estudios
Aplicacion de Fichas Bibliogrdficas

Tabla de articulos relacionados a tema de investigacion

YV V. V VYV V

Analisis e Interpretacion de Resultados.

2.7.Resultados Cientificos
Segun (Santos, 2022) ”Se asume que los resultados cientificos son los aportes que
constituyen productos de la actividad investigativa en la cual se han utilizado procedimientos
y métodos cientificos que permiten dar solucion a problemas que se materializan en sistemas

de conocimientos sobre la esencia del objeto”.

En este proceso de investigacion esta direccionado en el estudio en la calidad de vida e
intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal en una revision
bibliografica, se procedid a aplicar métodos de estudios analitico-sintético, descriptivos y
deductivos, se pudo obtener informacion relevante que permiten fundamentar y argumentar el
tema de investigacion, entre las que destacan Scielo, Pubmed, sciencedirect, repositorios
académicos, trabajos de investigacion encontrados en Google Académico, Redalyc y Elsevier,

con publicaciones de articulos cientificos y originales presentados a continuacion:

-30 -

Av. Circunvalacion Via a San Mateo
www.uleam.edu.ec




-l

Uleam

UNIVERSIDAD LAICA )
ELOY ALFARO DE MANABI

Facultad de ciencias de la salud

Carveravde Enfermeria

Tabla N°I1. Registro de los Principales Articulos de Revistas Indexas Consultados en Bases de Datos Académicas y Cientificas

Base de Datos de Articulos Actualizados Relacionados a Calidad de vida e intervenciones de enfermeria en pacientes con

atrofia muscular espinal. Revision Bibliogrdfica

Numero | Autor/ afio Base de
de orden de datos / Titulo Objetivo Método Resultado Conclusiones
publicacion | Nombres de
revistas

1 Evaluacion Medir se realiz6 una | Las puntuaciones Este estudio
de las perspectivas | resultados  validos | investigacion entre | totales 'y de las | demuestra la utilidad para
(Allison Pubmed de la carga de | informados por los | personas de 12 y 25 | subescalas fueron | medir la carga de
Mazzella, enfermedad y los | pacientes para | afos con un | generalmente mas bajas | enfermedad clinicamente
2022) cambios comprender qué | diagnostico de AME | en adolescentes (de 12 a | relevante en adolescentes
clinicamente beneficios del | autoinformado 17 anos) que en adultos | y adultos jévenes con
significativos tratamiento son | completaron una | (de 18 a 25 afios), lo que | AME. Este estudio
utilizando el Indice | clinicamente encuesta en linea que | sugiere una posible | demuestra como la carga
de Salud de Atrofia | significativos y | contenia preguntas | progresion de la carga | de  enfermedad wvaria
Muscular Espinal | desarrollar recursos | demograficas. de enfermedad | segtn la edad, el tipo de
en adolescentes y | especificos para esta sintomatica con el | AME y otros datos

adultos jovenes poblacion. tiempo. demograficos.
2 (verde, Pubmed/ “Atrofia Realzar una Encuestas a se encontraron Es posible que la
2022) Wiley muscular espinal y | revision bibliografica | padres  de  nifios | diferencias poblacion  general no
Online los medicamentos | sobre los | diagnosticados con | estadisticamente comprenda que, para los
Library mas caros del AME tipo 1 de inicio | significativas entre tres | padres de un nifio con una
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mundo: El precio | medicamentos mas | infantil y que tenian | grupos de encuestados: | enfermedad rara, la
de la vida” caros. una breve ventana para | los padres con AME | posibilidad de acceder a
recaudar dinero para el | eran los mas inclinados | medicamentos que
tratamiento con | a seguir tratamientos | cambian la vida cambia la
Zolgensma, Spinraza y | médicos costosos y los | forma en que los padres
Risdiplam. profesionales sanitarios | sopesan los costos en
los menos inclinados, | relacion con otras
mientras que la | variables.
poblacion general se
encontraba entre los dos.
Los resultados de este
estudio reflejan las
luchas de los padres por
acceder a recursos para
sus hijos con AME.
3 (Spencer Pubmed/ Carga de | Determinar el Realizaron Dieciséis cuidadores Esta
Rosero, Sage morbilidad en | impacto y la | entrevistas cualitativas | de nifios con atrofia | investigacion
2022) Journals nifios con atrofia | prevalencia de los | a cuidadores de nifios | muscular espinal de | proporciona uno de los
muscular espinal. | sintomas que | con atrofia muscular | edades comprendidas | conjuntos de datos mas
experimentan los | espinal. A partir de | entre 4 meses y 12 afios | grandes sobre la carga de
nifios con atrofia | estas entrevistas, | participaron en las | morbilidad en nifios con
muscular espinal. generamos una | entrevistas iniciales y 77 | atrofia muscular
encuesta que indagaba | cuidadores completaron | espinal. Los sintomas
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sobre 260 sintomas de
importancia agrupados
en 17 temas

sintomaticos.

la encuesta. La mayor
prevalencia de sintomas
se asocid con el tipo de
atrofia muscular espinal,
el nimero de copias de
SMN2 vy el
funcional. La debilidad

estado

de la cadera, el muslo o
la rodilla tuvo el mayor
impacto reportado en las
vidas de los nifios con

atrofia muscular espinal.

mas prevalentes no son
idénticos a los de mayor
impacto. Esta vision
unica de los sintomas mas
impactantes ayudara a
centrar el desarrollo
terapéutico en la atrofia

muscular espinal.

ELOY ALFARO DE MANABI
(Tamara Pubmed/
Dangouloff, Wiley
2022) Online
Library.

“Costo financiero
y calidad de vida

de pacientes con

atrofia  muscular
espinal
identificada  por
sintomas”.

Comparar los costos
financieros sociales y
la calidad de vida
(CdV) de los
pacientes con atrofia
muscular espinal
(AME) no tratados y

los pacientes tratados

identificados porque

Se utilizaron datos de
dos fuentes diferentes:
datos recopilados
prospectivamente  en
pacientes no tratados
de 2016 a 2018 y datos
recopilados durante un
estudio de seguimiento
prospectivo de 2018 a
2021. Los pacientes o

su cuidador

Los costos totales fueron
menores en los pacientes

no tratados debido al

alto costo de los
medicamentos
utilizados en los

pacientes tratados. Los
costos fueron menores
para los  pacientes

tratados que fueron

identificados mediante

La identificacion

y el tratamiento
tempranos de los
pacientes  ofrecen Ia

oportunidad de reducir
los costos sociales totales
de la AME cuando hay

tratamientos disponibles

para pacientes
presintomaticos y
postsintomaticos.
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presentaban completaron un | pruebas tempranas que
sintomas. cuestionario que | para los  pacientes
incluia preguntas sobre | tratados  identificados
informaciéon médica y | porque presentaban
no médica directa. | sintomas.
costos, costos
indirectos no médicos
y calidad de wvida
relacionada con la
salud.
5 Pubmed “Intervenciones Evaluar los efectosde | . El 30 de abril de | Los tipos de Aun no existe
Central/ | para promover la | las  intervenciones | 2020, se realizaron | intervencién incluyeron | seguridad  sobre la
(Katherine Cochrane | actividad fisica en | disefladas para | busquedas en el | apoyo estructurado para | efectividad de la
Jones, Library personas con | promover la | Registro Especializado | la  actividad fisica, | intervencion promocional
2021) enfermedad actividad fisica en | Cochrane apoyo para el ejercicio | para la actividad fisica y
Atrofia espinal” personas con AME | Neuromuscular, (como una  forma | su impacto sobre la
en comparacion con | CENTRAL, Embase, | especifica de actividad | calidad de vida y los
ninguna intervencion | MEDLINE y | fisica) y apoyo para el | eventos adversos.
0 intervenciones | ClinicalTrials.Gov. cambio de
alternativas. comportamiento que
incluia actividad fisica o
ejercicio. Solo un
estudio incluido informo
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claramente  que el
objetivo de la
intervencion era
aumentar la actividad
fisica. Otros  estudios
informaron o planearon
analizar los efectos de la
intervencion sobre la
actividad fisica como
una medida de resultado
secundaria 0
exploratoria.
6 (Georgina Pubmed/ | “Carga Cuantificar la carga | Se utilizaron registros | El costo total anual Nuestros
M Céamaras, | Neurology | econémica y de | econdémica 'y de | hospitalarios, promedio de AME por | resultados demuestran la
2020) Journals calidad de vida | calidad de  vida | reclamaciones de | hogar fue de $143,705 | carga econdémica y de
relacionada  con relacionada con la | seguros y | USD para todos los tipos | calidad de vida sustancial
la salud de la salud (CVRS) que | cuestionarios de AME (SMA 1|y de gran alcance que
sufren los hogares | detallados sobre el uso | $229,346, SMA  1I | supone la AME para los
atrofia muscular
' con un nifio afectado | de recursos | $150,909, SMA 1II | hogares y la sociedad y
espinal” por atrofia muscular | completados por los | $94,948). Los  costos | son  esenciales  para
espinal (AME). cuidadores para | directos representaron el | comprender plenamente
capturar los costos | 56% de los costos | los beneficios para la
directos e indirectos | totales. Los costos | salud y la rentabilidad
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carga de enfermedad.
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para los hogares de 40 | indirectos totales | asociados con las terapias
nifios afectados por | promedio de atencidon | emergentes
AME I, I y IIl. Se | médica para todos los | modificadoras de Ila
utilizaron métodos de | tipos de AME fueron de | enfermedad para la AME.
calculo de costos de | $63,145 por afo y
prevalencia. fueron mas altos en las

familias afectadas por

AME I1.

7 (Afshin Pubmed/ “Nuevos desafios | Desarrollar terapias | Estudio observacional | Las puntuaciones totales La atrofia
Saffari, ANNALS en la  atrofia | que modifican la | analitico transversalen | y de las subescalas | muscular espinal es una
2019) muscular espinal: | enfermedad y | padres de pacientes | fueron  generalmente | enfermedad

(como detectar y a | prolongan la vida | con AME, de wun | mas bajas son en como | neuromuscular
quién tratar?” para la  atrofia | hospital privado de | tratar a pacientes (de 12 | devastadora asociada con
muscular espinal | Santiago de Chile. Se | a 17 afios) que en | una alta morbilidad y
( AME). analizaron datos | adultos (de 18 a 25 | mortalidad. A la luz de
demograficos como | afios), lo que sugiere una | nuevas  terapias = que
detectar ya  quien | posible progresion de la | cambian profundamente

el curso de la enfermedad
y prolongan la
supervivencia, se
necesitan mas que nunca
biomarcadores y métodos

de deteccion confiables
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para el  diagnostico
temprano y el
seguimiento terapéutico.
8 M. A, Pulso/ Sitio | “ atrofia muscular | conocer la |. La Metodologia de | Se menciona que en el El Ministerio de
2022) web espinal en | prevalencia en la de | investigacién aplicada | afio 2022 la mediante | Salud (MSP) del Ecuador,
Ecuador” la mediacion en la | se fundamentd en una | revisiones bibliograficas | menciono que para julio
poblacion revision bibliografica. | la muerte de pacientes | de 2021 eran 19 los nifios
ecuatoriana. pediatricos con AME | que necesitaban la dosis
conmocion6 a la | del medicamento. Ante
ciudadania ecuatoriana, | esta situacion, el MSP
y se promovio una | ratifico la disposicion de
campaia a través de | recursos humanos,
redes sociales para | técnicos, administrativos
recaudar fondos a fin de | y cientificos necesarios
reunir los 2,1 millones | para fortalecer la atencion
de dolares que cuesta el | integral e
medicamento interdisciplinaria de todos
Zolgensma. los pacientes ecuatorianos
con atrofia muscular

espinal.
9 (CH Elsevier “Participacion vy | Investigar la | Se evalud la carga del | Debido a que la mayoria Teniendo en
Cremers, bienestar mental de | participacion y el | cuidador  con el | de los padres eran | cuenta el alto nivel de
2019) madres de | bienestar mental | Caregiver Strain | madres de pacientes con | carga, se debe prestar
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pacientes (carga, angustia | Index, el malestar | AME que vivian en casa | atencion al  bienestar
domiciliarios con | emocional y | emocional con la | (76%), los analisis | mental de los cuidadores
atrofia  muscular | satisfaccion con la | Escala Hospitalaria de | adicionales se limitaron | primarios de pacientes
espinal”. participacion) de los | Ansiedad y Depresion | a las madres. El setenta | con AME. Los
padres de pacientes | y la satisfaccion con la | y siete por ciento de las | cuidadores deben estar
con AME que viven | participacién con la | madres de pacientes con | motivados para seguir
en casa. Escala de Utrecht para | AME tenian un trabajo | participando en
la Evaluaciéon de la | remunerado. Una actividades  sociales/de
Rehabilitacion- proporcidn sustancial de | ocio.
Participacion. madres (76%) percibid
una alta carga para los
cuidadores.

10 (Natalia Scielo “Caracterizacion Caracterizar clinicay | se hizo un estudio | se analizaron 14 Los hallazgos en
Cardona S. clinica y funcional | funcionalmente una | descriptivo pacientes: 8 mujeresy 6 | el grupo de pacientes
J.,2022) de pacientes con | seriec de casos de | transversal, entre el | hombres. La atrofia | Analizados evidenciaron

atrofia ~ muscular | atrofia muscular | 2007 y el 2020, de | muscular espinal mas | que los puntajes de la
espinal”. espinal. pacientes con | prevalente fue la de tipo | escala de Hammersmith
diagnodstico clinico y | II, la cual se presentd en | revisada y expandida
molecular de atrofia | 10 casos. Se encontrd | concordaron con la
muscular espinal que | variabilidad fenotipica | gravedad de la
consultaron en el | en términos de | enfermedad.
centro de atencion. En | funcionalidad en
la sistematizacion de | algunos pacientes con

38




I

Uleam

Facultad de ciencias de la salud

UNIVERSIDAD LAICA
ELOY ALFARO DE MANABI Cﬂrrgra/d@{;‘n,@rmgr[&p
los datos, se | atrofia muscular espinal
implemento el | de tipo II, cinco de los
programa  Epi-Info, | cuales lograron alcanzar
version 7.0. la marcha. La
estimacion de la

supervivencia fue de

28,6 afios.
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ANALISIS E INTERPRETACION DE RESULTADOS
El estudio que se ah procedido a desarrollar enfocado en la calidad de vida e intervenciones de
enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal fundamentado en una revision
bibliografica. Este resulta ser un proyecto de investigacion muy relevante dentro del campo de
estudio de la enfermeria como ciencia del cuidado. En este proceso de investigacion se encontrd
informacion actualizada y relevante en los articulos publicados en revistas indexadas a través
de bases de datos académicas y cientificas entre las que se resaltan Scielo, Pubmed,
sciencedirect, repositorios académicos, trabajos de investigacion encontrados en Google
Académico, Redalyc y Elsevier. A continuacion, se presentan datos estadisticos con tablas

especificas de la poblacion y muestra documental de estudios publicados desde el afio 2019 al

2024.

Poblacion documental

Fuente de la informacion N° Porcentaje

Scielo 12 11,77%

Pubmed 34 33,33%
Redalyc 23 22,54%
Elseiver 14 13,72%
Sciencedirect 11 10,79%
Otros 8 7,85%

Total 102 100%

Estadisticamente en este proceso de investigacion se seleccionaron y analizaron diferentes
articulos cientificos y originales presentados en buscadores académicos y cientificos
encontrados de alta confiabilidad, de los cuales se abordé una poblacion documental, quedando
liderara por la base de dato pubmed con 34 articulos representando el 33,33%, continuo de
Redalyc con 23 estudios equivalentes al 22,54%, Elsevier con 14 estudios representativos del
13,72%, scielo con 12 articulos que representaron 11,77%, mientras que Sciencedirect cuenta
con 11 representado por 10,79% y por ultimos otros que esta representado por § articulos de
Google académico y ciertos repositorios con un 7,85% de la poblacion total de estudios

relacionados al tema focalizado en la investigacion.
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Muestra documental

Scielo 8 13,11%
Pubmed 40 65,58%
Redalyc 2 3,28%
Elseiver 4 6,55%

Sciencedirect 2 3,28%

Otros 5 8,20%

Total 61 100%

De la muestra de articulos cientificos y actualizados relacionados a la tematica objeto
de estudio, se encontraron investigaciones principales en la base de dato académica y cientifica
pubmed que lider6 la lista con 40 articulos equivalentes al 65,58%, seguido de scielo con 8
estudios equivalente al 13,11%, otros con 5 estudios equivalente al 8,20%, Elsevier con 4
estudios representando el 6,55%,asi mismo Redalyc con 2 estudios equivalentes al 3,28% y

también sciencedirect con 2 estudio equivalente 3,28% del total de muestra de articulos

seleccionados.
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CAPITULO 111

DISENO DE LA PROPUESTA

3.1. Propuesta
Manual educativo fundamentado en revision bibliografica sobre calidad de vida e

intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal.

3.2. Introduccion

La introduccidon del manual educativo destaca la importancia de la atrofia espinal
muscular como una complicacion genetica que mata y dafia las neuronas motoras de la médula
espinal y la necesidad de abordarla desde una perspectiva educativa. Se resaltaran los riesgos
asociados, la prevalencia de la enfermedad y la relevancia del cuidado en la gestion de esta

condicion.

El seguimiento de los pacientes diagnosticados con AME en etapa presintomatica
requiere vigilancia del desarrollo de sintomatologia, para determinar el inicio adecuado de
terapias dirigidas o de apoyo. La evaluacion multidisciplinaria se debe hacer cada seis meses
para evaluar funciones respiratorias, motora, estado ortopédico y estado nutricional, este apoyo
es esencial para reducir la gravedad de los sintomas, evitar complicaciones entre las cuales se
encuentran problemas de deglucion con posterior afectacion en la nutricion; disfuncion
gastrointestinal con presentacion de estrefiimiento, y problemas respiratorios consistentes en

obstruccion de la via aérea e infecciones por aspiracion.

El prondstico de un paciente con presencia de complicaciéon y sin intervenciones
multidisciplinarias tiene una expectativa de vida rara vez mayor a los 2 o 3 afios. (Ramirez,

2023).

3.3.  Justificacion

La presente propuesta presenta un caracter relevante debido a los beneficios que puede
dejar en el area de enfermeria, ademas es de suma importancia debido a que es un tema que se
desconoce, teniendo una preparacion constante académica y profesional con retroalimentacion
y actualizacion del conocimiento, como un elemento sumamente importante a la hora de
adquirir mejores métodos, técnicas, herramientas y estrategias que los convertirdn en mejores
profesionales integrales, multidisciplinarios y de calidad en la asistencia y tratamiento para

estos pacientes.
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Debido a la revision bibliografica realizada este tema, tiene una relevancia fundamental
para todos los padres que tiene hijos que padecen de esta enfermedad, asi mismo para todas las
personas de todas las edades en general, ya que esta investigacion establecerd una propuesta

con indicadores muy precisos y claves para promover la salud y el bienestar de estos pacientes.

3.4. Objetivo de la propuesta

3.4.1. Objetivo general
Elaborar un manual educativo fundamentado en revision bibliografica sobre calidad de

vida e intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal.

3.5. Beneficios

Los principales beneficiarios directos serdn el personal de salud y personas que
sufran de esta enfermedad para mejorar la calidad de vida, prevenir complicaciones y reducir

la carga econdmica asociada al tratamiento de atrofia muscular espinal.

3.6. Ubicacion

En todos los escenarios de actuacion como centro de atencidon primaria, hospitales,

hogares e instituciones educativas.

3.7. Tiempo

Esta propuesta podra ser ejecutada de manera inmediata y no requiere de un tiempo

determinado para su ejecucion.

3.8. Responsble

Ariana Lissette Gonzalez Toala
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El manual educativo destaca la importancia de la atrofia espinal muscular como
una complicacion genetica que mata y dafia las neuronas motoras de la medula espinal
y la necesidad de abordarla desde una perspectiva educativa. Se resaltaran los
riesgos asociados, la prevalencia de la enfermedad y la relevancia del cuidado en la

gestion de esta condicion.

El seguimiento de los pacientes diagnosticados con AME en etapa
presintomdtica requiere vigilancia del desarrollo de sintomatologia, para determinar
el inicio adecuado de terapias dirigidas o de apoyo. La evaluacidon multidisciplinaria se
debe hacer cada seis meses para evaluar funciones respiratorias, motora, estado

ortopédico y estado nutricional.

El pronéstico de un paciente con presencia de complicaciony sin intervenciones

multidisciplinarias tiene una expectativa de vida rara vez mayor a los 2 o 3 afos.

(Ramirez, 2023).
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La presente propuesta presenta un cardcter relevante debido a los

beneficios que puede dejar en el drea de enfermeria, ademds es de suma
importancia debido a que es un tfema que se desconoce, teniendo una preparacién
constante académica y profesional con retroalimentacién y actualizacién del
conocimiento, como un elemento sumamente importante a la hora de adquirir
mejores métodos, técnicas, herramientas y estrategias que los convertirdn en
mejores profesionales integrales, multidisciplinarios y de calidad en la asistencia

y tratamiento para estos pacientes.

Debido a la revision bibliogrdfica realizada este tema, tiene una relevancia
fundamental para todos los padres que tiene hijos que padecen de esta
enfermedad, asi mismo para todas las personas de todas las edades en general,
ya que esta investigacion establecerd una propuesta con indicadores muy precisos

y claves para promover la salud y el bienestar de estos pacientes.
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0bjetivo General

Elaborar un manual educativo fundamentado en
revision bibliografica sobre calidad de vida e intervenciones

de enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal.




§ L a Atrofia Muscular Espinal (AME)
A €3 un grupo de enfermedades
neuromusculares que tienen un

origen genético. Se considerns una
enfermedad rara y grave, que se
/ wnctuvn fundamentalmente por
de la
Iuru muscular y el deterioro de la
funcién pulmonar.’

= ‘ ’2 , Se estima que o0 Colombia
1 de cada 6.000-10.000

(0.01%) nacidos vivos Leoen esta - empeora con el tiempo
condicion. Esta enfermedad tiene una

m“'”“m"“‘wmjv‘:mmm"f y puede afectar el

El dafio muscular

habla, caminar, tragar

h a y la respiracion.
Aungue . \ .

no bene cury, existen altomativiss

terapéuticas que pueden ayudaer o las
g parsonas con esta condicidn o tener

mejor calidad de vids al generar
mejoras significativas an ka respiraciin,
I funcion motora y I supervivencia ‘

|
6lémeo He origing?

/ La atrofia muscular espinal (AME) 35/ La capacidad cognitiva de estos pacientes

causada por mutaciones  autosomicas estd siempre preservada. Su causa es una
recesivas en produccion de la proteina de  mytacién homocigota, en el gen de sobrevida de

supervivencia de las neuronas motoras | motoneurona, ubicado en el brazo largo del
(SMN1) y provoca la pérdida de neuronas cromosoma 5

motoras y debilidad muscular progresiv /




AME de inicio infantil
(Tipo I, 2 copias de SMN2)

Inicio de los sintomas: de 0 a 6 meses

Los pacientes no se sienfan sin apoyo

o o 1@

Tos débil sura plerno

Uanto débi Debilidad prox daod y alrotia Debilidad progresive
o los mi '.'v|r‘\;*,-‘-‘.,’1‘“ mis 3

asticar y Fogar ._»rL_-. ~_-J_r. Jul CUGrpo

Flexo D‘fﬁ“‘ AME de inicio infantil

*Iec
' ” A ( IpO ", 2 3 COpICIS de SMN2)

Inicio de los sintomas: de 7 a 18 meses
Los pacientes se sientan de forma independiente, mas no caminan
Debilidad
muscuar

de la DR o
md;”a Mam"a de TR :
~ .V-l '"»« :v‘:-y’llm nte mancs
Ly Jdd hpo

AME de inicio tardio
(Tipo lll, 3 copias de SMN2)

Inicio de los sintomas: 18 meses o mds

Los pacientes consiguen caminar, mds pierden esa

h(]l)llld(ld con !(l BVC»l’.JCidﬂ de I() 43[‘.}8[”18(]()(]
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Tipos de atrofia
- muscular espinal

EDAD DE

APARICION

TIPO 1 TIPO 2 TIPO 3 TIPO 4
0 A 6 MESES 7 A 18 MESES + 18 MESES Varones durante
su segunda o tercera
década de vida

Mis severa Mds comin Menos severa LEVE O MODERADA

No podréan pararse ni ~ 50% pierde la capacidad AFECCION BAJA
caminar sin tratamiento de caminar

; : . . > 2 anos, pero mds corta | > 2 ahos, pero mas corta NORMAL
Expectativa de vida < 2 afios sin tratamiento | Lo S ic nar
—

No pueden sentarse

Antecedentes Dificultad  respiratoria: Dificultad  para la
familiares: este tipo de La dificultad respiratoria ocurre alimentacién:  Se  reportan
atrofia son un factor de entre las 6 semanas y los 6 meses dificultades de alimentacién en el
riesgo para todos los tipos de edad como consecuencia del 60% de los nifios y adolescentes
de este trastorno. Los dos desarrollo de pardlisis con AME tipo 2. Los problemas de
padres tienen que ser diafragmdtica  neurogénica  se bajo peso y aumento de peso son
portadores de la mutacién caracteriza el estridor un problema importante hasta
en el gen responsable de la inspiratorio, bronconeumonia entre el 23% y el 57% de los
enfermedad recurrente y dificultad para pacientes.

comer.
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Se pueden realizar:

4
A
—
— Andlisis genéticos a la familia.
L
Bioquimica  sanguinea:  se
observan los niveles de la enzima
creatina quinasa (CK). Es un
o o ~]
indicador de dafio muscular. é%ﬁ
=
..L-r
-
AT
r."‘-E-:-LE_‘-:;";-

.= Biopsia de tejido muscular: se lleva a cabo en el
— quiréfano. Se utiliza como medio de confirmacion tras
un andlisis genético.

Electromiograma (EMG): ide la actividad eléctrica
muscular. Son pequefios electrodos en forma de agujas
insertados en los musculos de las extremidades. _,g__;%:'}

P

=
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= ——— Las personas con AME sufren complicaciones

respiratorias, gastrointestinales y ortopédicas que afectan
la calidad de vida, por ejemplo, infecciones respiratorias
D secundarias a aspiracion debido a una deglucién inadecuada

y debilidad muscular. e —
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Al ser una enfermedad incurable, el tratamiento es principalmente
sintomdtico, con intervenciones destinadas a paliar los sighos y sintomas.

g ?
3 {

La fisioterapia para ayudar a la funcién

motora, los cuidados respiratorios (manejo de
secreciones, uso de ventilaciéon mecdnica invasiva 'y
no invasiva, traqueostomia), digestivos (aportes
nutricionales, nutricién enteral, cuidados de sonda
nasogdstrica, etc.) son de utilidad a estos

pacientes. También son relevantes los cuidados
paliativos en los tipos Iy IT de la atrofia.

Cuidado

NV nc'ona,

Cuidado

respiratorio

p Coordinador

@ 3
Fisiolerapia
y e

f
evapia
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Familiar Paciente con AME

Cuidado

arl’op ¢dico

Olvos
cvidados

e
Tratamientos Farmacolégicos

Aunque la AME no tiene cura actualmente, existen tres terapias farmacoldgicas

en distintos estadios de su estudio clinico, para su uso en pacientes:
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Risdiplam
Powder for Oral
Solution

Evrysdi’
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0.75 mg/mL
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Evrysdi® (Risdiplam)

Dirigido al gen SMN2 para dar aumentos
sostenidos en la proteina SMN. Es un modificador del
corte y empalme de la proteina de supervivencia de las
neuronas motoras 2 (SMN2) concebido para tratar a
pacientes con atrofia muscular espinal (AME).

4 2
b £

Spinraza® (Nusinersen)

Oligonucledtido antisentido sintético, permite
al gen SMN2 sintetizar la proteina completa, que
puede funcionar con normalidad. La proteina que falta
se repone y los sintomas se alivian.

< 2
S 4

Zolgensma® (Onasemnogene abeparvovec)

El principio activo tiene una copia funcional del
gen SMNI1, actia proporcionando una copia plenamente
funcional del gen SMN, ayudando al organismo a
producir una cantidad suficiente de proteina SMN.
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Brindan atencién directa a los _
Los proveedores de prdctica

acientes actian como defensores de . a1
P 4 m f avanzada  (asistentes  médicos y

acientes, coordinadores de atencidn . -
P 4 enfermeras registradas de prdctica

educadoras. Las enfermeras se encuentran , . .
f avanzada) amplian la capacidad de brindar

en el centro de la evaluacion inmediata y la . . ) -
atencién compleja y proporcionar atencion

reevaluacion de las necesidades del paciente. .
directa

Cuidados de enfermeria

Para estimular al paciente a realizar autocuidado en las primeras fases de la enfermedad,

es muy importante, por parte de Enfermeria:

e Realizar educacidn para la Salud. También pueden ayudar los grupos de autocuidado o las
asociaciones de pacientes. Cuando un nifioc tiene AME (sobre todo tipo I), los
profesionales sanitarios deben reconocer los cambios que produce la enfermedad y

1 aconsejar a los a los miembros de la familia sobre lo que pueden esperar en el futuro.

/
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%
7 Es importante evaluar el funcionamiento fisico del nifio y determinar los medios
fisiolégicos y patoldgicos de tratamiento del nifio, y luego comunicar esa informacién a
la familia para aliviar su incertidumbre. Esto es importante, ya que, a diferencia de otras
enfermedades de progresion mds lenta, la AME tipo I es de instauracidn rdpida, y los
padres deben tomar decisiones relativas al tratamiento.

Por lo general los cuidados en la AME tipo I suelen centrarse en el plano respiratorio
(ventilacidn, secreciones) y en el aspecto nutricional. En el resto de tipo se afiaden

manejo de articulaciones y desviaciones de columna, fisioterapia y rehabilitacién.
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¢ Laelaboracion de un plan de cuidados detallado con ayudas y tecnologias
de asistencia ayuda a los padres a aliviar algunas de las cargas de los
cuidados médicos. Con estos métodos, los padres pueden mejorar la
independencia y la autoestima del nifio enfermo.

e Ademds, las enfermeras deben ayudar a las familias con un nifio
sometido a cuidados de larga duracién a comprender y fomentar el
relevo en los cuidados entre los miembros de la familia para que puedan
reducir su estrés.

¢ Cuando el nifio tiene miedo a la muerte, las enfermeras deben ayudar a
ayudar a los cuidadores de la familia a saber cémo responder a esos
miedos. Cuando las familias aceptan el hecho de la muerte inevitable del
nifio, se debe reconocer el dolor de las familias e informarles sobre el
proceso de cuidados paliativos.

e El apoyo profesional de Enfermeria debe centrarse en evaluar y hacer
un seguimiento de las necesidades especificas de estas familias cuando
conviven con la AME y las expectativas de todos los miembros de la
familia para planificar intervenciones familiares que les ayuden a
afrontar y adaptarse de forma mds eficaz a los retos que vayan
surgiendo con el desarrollo de la enfermedad.

e Llevar a cabo la rehabilitacion junto a la cama y participar en la
rehabilitacion del paciente por fisioterapia es otra tarea muy relevante. I I
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El entrenamiento con ejercicio
fisico podria mejorar la funcién muscular y
cardiorrespiratoria en la atrofia muscular
espinal (AME). La optimizacion de la
capacidad aerdbica u otros recursos en el
tejido muscular residual mediante el
ejercicio puede contrarrestar el deterioro
muscular  que se produce  como

consecuencia de la pérdida de neuronas
motoras y la inactividad en la AME.

La actividad fisica  (AF)
proporciona muchos beneficios
sustanciales para ayudar a reducir el
riesgo de enfermedad cardiometabdlica,
mejorar la funcién cognitiva, la salud
mental, el suefio y mejorar la calidad de
vida. Siendo de esa manera una causa
importante por la cual deberian realizar
actividad fisica.




NUNiciovy

Los nifios con AME requieren un manejo nutricional individualizado para
abordar sus necesidades de crecimiento y nutricion. Ademds de la disfuncion de

la deglucién, la atrofia muscular progresiva y el deterioro de la capacidad
funcional en la alimentacién pueden causar una profunda influencia adversa en el
resultado nutricional de los pacientes.

En casos de, El nifio debe realizar entre 5y 6 I

hospitalizacién de nifios con AME comidas diarias, con un intervalo entre ellas
tipos I o II, es importante no superior a las 4 horas. Los cereales y
registrar los aportes caldricos, derivados deben servirse en todas las
nutricionales e hidricos; asi como comidas del dia. Es necesario utilizar tipos de
pan variados. El nifio debe recibir proteinas I
de alto valor biolégico a través de carne,

pescado, ldcteos y huevos. J

llevar un control del peso y afiadir

500 calorias al valor caldrico

medio estimado:
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% Crear un manual educativo sobre la atrofia muscular espinal es una excelente
manera de proporcionar informacién clara y precisa sobre la enfermedad a
pacientes, familiares, cuidadores y profesionales de la salud.

% Este tfipo de recurso puede ayudar a aumentar la conciencia sobre la
enfermedad, mejorar la comprension de sus sinfomas y tratamientos, y
promover una mejor calidad de vida para quienes la padecen. Ademds, un manual
educativo puede servir como una guia prdctica para el manejo diario de la
enfermedad y como una herramienta de apoyo emocional para las personas
afectadas.

% En resumen, un manual educativo sobre la atrofia muscular espinal puede ser

una herramienta valiosa para empoderar a la comunidad afectada y mejorar su

bienestar general.




El manejo de esta guia tiene una importancia fundamental para todos

aquellos profesionales de la salud que frabajan con este tipo de

patologia y padres de familia que, que sus hijos padecen de esta

enfermedad, tfomando en cuenta que la atrofia muscular es una

patologia complicada, con consecuencias muy negativas a nivel personal,

familiar y social de los pacientes y por lo tanto su abordaje es delicado,

de alli radica la ayuda que pueda proporcionar este manual.

Es necesario la evaluacidn inicial, que define la situacién actual del

paciente, establecer un diagndstico permitiendo disefiar estrategias de

intervencion y evaluacién de resultados que pueden ser guiados por

medio de este manual educativo.
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DISCUSION

Dada la relevancia del tema atrofia muscular espinal, se han encontrado articulos que explican
la importancia de la deteccion y el tratamiento tempranos, idealmente antes de la aparicion de los
sintomas, relacionada con la salud. Segin (MSP, 2021) sefialo en el afio 2021 inicié una serie de
acciones, procesos y tramites que incluyeron un encuentro desarrollado con los representantes de la
Fundacion AME, para la verificacion de la cobertura de salud y la recepcion del listado de los pacientes
que son atendidos en los hospitales de especialidades del pais, por lo tanto, maximizan la supervivencia
y el logro de hitos motores apropiados para la edad, con un impacto potencialmente sustancial en la
calidad de vida disminuyendo casos de mortalidad en pacientes que padecen esta enfermedad por una

atencion tardia.

De la misma manera en otro articulo segin (Gholamreza Zamani, 2022) expone que estos
pacientes necesitaran apoyo de enfermeria debido a la pérdida de su funcion motora o compromiso
respiratorio, problemas nutricionales en etapas avanzadas, dependerian de otros y, por lo tanto, su
calidad de vida se vera afectada. Dado que la gravedad y el momento de estas complicaciones varian
segun el tipo de enfermedad, por lo cual el manejo de los cuidados de enfermeria es fundamental y
debera estar enfocado en tratar la calidad de vida que por ende afecta a los pacientes con atrofia espinal

muscular, en su rendimiento personal.
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CONCLUSIONES

» En el proyecto de investigacion desarrollado, se pudo seleccionar una serie de fuentes de

‘ U Ieam Facultad de ciencias de la salud

informaciéon documental con las cuales se ha podido fundamentar el proceso de
investigacion desarrollado y enfocado en la calidad de vida e intervenciones de
enfermeria en pacientes con atrofia muscular espinal. Siendo muy importante la
recopilaciéon de estudios actualizados que permiten mostrar la realidad actual en torno a la

calidad de vida e intervenciones de enfermeria en pacientes con atrofia espinal muscular.

» En el estudio, se pudieron determinar los diferentes roles que ejercen los profesionales de
enfermeria en la calidad de vida e intervenciones en los pacientes con atrofia muscular
espinal siendo dichos roles principalmente asistencial y educador, debiendo ofrecer
asistencia a los pacientes y ser como defensores de pacientes, coordinadores de atencion y
educadores dentro de los cuidados ofrecidos a los pacientes, sus cuidadores primarios y

familiares.

» El desarrollo de este manual educativo es fundamental para mejorar y conocer las nuevas
estrategias terapéuticas y como mejorar la calidad de vida que se han generado en torno a
la patologia de atrofia muscular espinal para poder tratarlo, reduciendo asi los riesgos en
los pacientes que padecen esta enfermedad, estas medidas se enfocan de manera
individualizadas y de manera grupal, ya que estan dirigidas a los profesionales de enfermeria
y familiares de personas que padezcan esta enfermedad utilizando terapia individualizada,
intervenciones médicas a través de conferencias educativas, asesoramiento grupal,

asesoramiento individual y lineas de atencion psicologica.
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RECOMENDACIONES
» Se recomienda a los profesionales de la salud entre quienes se encuentran los representantes de
enfermeria como ciencia de cuidado continuar desarrollando investigaciones focalizadas en
tematicas como las intervenciones de enfermeria, porque representa una alternativa muy util en
la atencion de los pacientes con atrofia muscular espinal cuando se encuentran en una etapa de
su vida llena de enfermedad, dolor fisico y sufrimiento por enfrentarse a alguna afeccion mortal

haciendo énfasis en su calidad de vida.

» Se recomienda a las instituciones de educacion superior y especificamente a las Facultades de
Ciencia de la Salud continuar promoviendo el desarrollo de investigaciones, proyecto y
programas focalizados en aportes significativos que permitan a los estudiantes e investigadores
de la salud, continuar aportando intervenciones de calidad para solucionar las necesidades y
adversidades de pacientes como nifios, adultos y adultos mayores con atrofia muscular espinal

de tal forma puedan adaptar intervenciones de enfermerias y una mejor calidad de vida.

» Es importante que estudiantes y profesionales de enfermeria de la Universidad Laica Eloy
Alfaro de Manabi, contintien desarrollando proyectos con propuestas actualizadas y focalizadas
en facilitar aportes integrales para que pacientes como nifios, adultos y adultos mayores con
atrofia muscular espinal puedan tener a su disposicion profesionales preparados y con
disposicion de educar a los cuidadores primarios y familiares sobre los cuidados y la calidad de

vida que resultan ser un enfoque alternativo muy necesario y relevante.
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Tutoria con indicaciones de criterios de Evaluacion del Proyecto.

Tutoria: Introduccion Tutoria: Marco Metodologico
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ANEXO 6

CRONOGRAMA DE ACTIVIDADES

Septiembre | Octubre Noviembre | Diciembre | Abril Mayo Junio Julio

Actividades |5 T3 (2 [3 [4 [1]2 3 (4|12 [3]4]|1[2 ]34 [1]2][3]4[1]2]3]4|1]2

Socializacion del | X
tema y
delegacion de la
extructura de la
tesis

Presentasion de X
disefio teorico

Busqueda de X
articulos en

diferentes bases

de datos

Elaboracion  de X
modalidad de

investigacion

Orientacion X

sobre Capitulo I,
II, III de la
Investigacion

Flaboracion de X
justificacion
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Elaboracion de la

introduccion

Revision y X

sintesis de la

introduccion

Antecedentes de X | X

Investigacion y

caracterizacion

Bases legales y X[ XX

bioéticas

Diseno XX

Metodolégico de
la investigacion

Poblacion,
muestra y
métodos
utilizados

Analisis de los
resultados

FElaboracion de la

propuesta
Revision y
perfeccionamient

o de la propuesta

Conclusiones y
recomendaciones
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Revision
bibliografica 'y
normas APAP

Revision  final
por parte del
tutor

Certificado  del
tutor
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