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Resumen

La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad neuromuscular
progresiva que presenta desafios significativos en el manejo clinico y
terapéutico. En este estudio de caso, se presenta el tratamiento integral
de Juan, un nino diagnosticado recientemente con AME tipo 2. A través
de un enfoque multidisciplinario que integra la fisioterapia, la terapia
ocupacional y la rehabilitacion neuroldgica, se observé una mejora sig-
nificativa en la fuerza muscular, la movilidad y la calidad de vida de Juan.
La colaboracién interdisciplinaria y el enfoque centrado en el paciente
fueron elementos clave en la optimizaciéon de los resultados clinicos.
Este caso destaca la importancia de un enfoque integral y adaptativo en
el manejo de la AME, con consideraciones importantes para el futuro
del tratamiento y la atencion de los pacientes afectados por esta enfer-
medad neuromuscular devastadora.
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Caso clinico: Fisioterapia

Physiofherapeutic approach for a patient
with type 2 spinal muscular atrophy

Abstract

Spinal muscular atrophy (SMA) is a progressive neuromuscular
disease that presents significant challenges in clinical and therapeutic
management. In this case study, we present the comprehensive
treatment of Juan, a child recently diagnosed with SMA type 2. Through
a multidisciplinary approach integrating physiotherapy, occupational
therapy, and neurological rehabilitation, a significant improvement
in Juan's muscle strength, mobility, and quality of life was observed.
Interdisciplinary collaboration and a patient-centered approach were
key elements in optimizing clinical outcomes. This case highlights the
importance of a comprehensive and adaptive approach in managing
SMA, with important considerations for the future treatment and care
of patients affected by this devastating neuromuscular disease.
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Introduccion

La atrofia muscular espinal (AME) es una enfer-
medad neuromuscular degenerativa devastadora
que afecta a individuos de todas las edades y pre-
senta una amplia gama de manifestaciones clinicas
(1-2). Se considera la causa genética de mortalidad
mas frecuente en bebés lactantes y presenta una in-
cidencia mundial de entre 1 por cada 6.000 y 1 por
cada 10.000 nacidos (3-5).

Existen varios tipos de AME, que se clasifican se-
gun la gravedad de los sintomas vy la edad de inicio.
Las caracteristicas clinicas comunes en todos los
tipos incluyen la debilidad muscular, atrofia muscu-
lar, reflejos tendinosos disminuidos o ausentes, y en
algunos casos, problemas respiratorios y de deglu-
cion (1).

En nuestro caso, vamos a centrarnos en la atrofia
muscular espinal tipo 2. La AME tipo 2 es una forma
intermedia de atrofia muscular espinal que afecta
principalmente a ninos entre 6 y 18 meses de edad.
En cuanto a la afectacion clinica, nos encontramos
con una pérdida inicial de habilidades motoras ad-
quiridas previamente, debilidad muscular simétrica
frecuentemente en zonas proximales, que puede es-
tabilizarse o seguir progresando lentamente. Debido
a esta debilidad muscular, podemos encontrar otras
afectaciones; como dificultades respiratorias, por la
debilidad de los musculos intercostales y diafragma,
escoliosis, por la incapacidad de mantener una pos-
tura erguida, dificultad para tragar y masticar. La se-
destacién suele estar conservada, pero la deambu-
lacion esta casi siempre supeditada a la necesidad
de asistencia y suelen presentarse complicaciones
ortopédicas como luxacion de caderas y rigidez en
las articulaciones (4,6).

Como fisioterapeutas, estamos constantemente
comprometidos con el cuidado y la mejora de la cali-
dad de vida de los pacientes que enfrentan desafios
fisicos y funcionales debido a trastornos neurolégi-
cos como la AME. El tratamiento fisioterapéutico
en pacientes con AME puede impactar muy positi-
vamente en estos pacientes, mejorando su fuerza
muscular, previniendo contracturas, mejorando la
funcion respiratoria, manteniendo y/o mejorando la
movilidad articular, educando y ofreciendo soporte
tanto a los afectados por esta enfermedad como a
sus familiares y, en definitiva, mejorando su calidad
de vida en general (7).

En el caso que presentamos a continuacién, nos
enfrentamos a la historia de Juan, un nino de seis
afios diagnosticado con AME tipo 2, forma inter-
media de la enfermedad caracterizada por la debi-
lidad muscular progresiva y la pérdida de la funcién
motora.
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Presentacion del caso

Juan fue derivado a nuestra clinica de fisioterapia
por su neurélogo pediatrico debido a dificultades en
la marcha, para la que necesitaba asistencia, y debi-
lidad muscular generalizada. Durante la evaluacion
inicial, observamos una marcada hipotonia muscu-
lar, fasciculaciones evidentes y una capacidad mo-
tora disminuida en comparacién con sus pares de
edad. Las pruebas genéticas confirmaron la presen-
cia de una mutaciéon en el gen SMN1, confirmando
el diagndstico de AME.

A'lo largo de las proximas semanas, nuestro equi-
po interdisciplinar de fisioterapeutas, y terapeutas
ocupacionales trabajard en estrecha colaboracién
con Juan y su familia para desarrollar un plan de tra-
tamiento integral que aborde sus necesidades fisi-
cas, emocionales y sociales. En el estudio realizado
por lppolito et al. (8), la intervencion de rehabilitacion
ambulatoria, realizada dos veces por semana, ha
mostrado ser prometedora para mejorar la funcién
motora en niflos con atrofia muscular espinal.

Este caso destaca la complejidad y los desafios
asociados con el manejo de la AME desde una pers-
pectiva de rehabilitacién. En este estudio, explora-
remos en detalle el enfoque terapéutico multidisci-
plinario utilizado en el cuidado de Juan, los desafios
encontrados durante el proceso de rehabilitacién y
las implicaciones clinicas y emocionales para los pa-
cientes y sus familias.

Plan de intervencion fisioterapéutico

El enfoque terapéutico para el manejo de la atrofia
muscular espinal (AME) en nuestro paciente, Juan,
se basé en un modelo multidisciplinario que integrd
la fisioterapia, la terapia ocupacional y la rehabilita-
cién neurolégica. El objetivo principal fue maximizar
la funcién motora, mejorar la calidad de vida y pro-
porcionar apoyo emocional tanto a Juan como a su
familia.

Evaluacion integral: Se realizé una evaluacion ex-
haustiva de las habilidades motoras, la fuerza mus-
cular, la amplitud de movimiento, el equilibrio y la
marcha de Juan. Esto incluyd la observacion directa
de las habilidades motoras en diferentes contextos,
asi como la utilizacion de escalas estandarizadas
para evaluar la funcion motora y la calidad de vida.

Desarrollo del plan de tratamiento: Con base en
los hallazgos de la evaluacién inicial, se desarrollé un
plan de tratamiento personalizado que abordara las
necesidades especificas de Juan. Este plan incluyé
objetivos a corto y largo plazo, asi como intervencio-
nes terapéuticas especificas disefiadas para mejorar
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la fuerza muscular, la funciéon motora y la indepen-
dencia funcional.

Fisioterapia: La fisioterapia desempend un pa-
pel fundamental en el tratamiento de Juan. Se im-
plementaron ejercicios de fortalecimiento muscular,
técnicas de estiramiento y movilizacion articular
para mejorar la flexibilidad y la funcién muscular.
Ademés, se realizaron sesiones de terapia manual
para mejorar la calidad del movimiento y la postura.
Se implementaron técnicas de rehabilitacién neuro-
l6gica, incluyendo terapia de espejo, entrenamiento
de marcha asistida y estimulacion eléctrica funcio-
nal, para mejorar la plasticidad cerebral y la funcién
neuromuscular en Juan.

Terapia ocupacional: La terapia ocupacional se
centré en mejorar las habilidades motoras finas, la
coordinacién mano-ojo y las actividades de la vida
diaria de Juan. Se utilizaron técnicas de adaptacion y
entrenamiento para facilitar la independencia en las
tareas cotidianas y promover la participacién activa
en la comunidad.

Seguimiento y ajustes: Se realizaron evaluacio-
nes periédicas para monitorear el progreso de Juan
y realizar ajustes en el plan de tratamiento segun
fuera necesario. Se alenté la comunicacion abierta
y continua con la familia de Juan para abordar cual-
quier preocupacion o pregunta que surgiera durante
el proceso de rehabilitacién.

Resultados

Durante el curso del tratamiento de Juan, se ob-
servaron una serie de resultados que reflejaron el
impacto de las intervenciones terapéuticas en su
funciéon motora y calidad de vida. A continuacién, se
detallan los principales hallazgos:

Mejora en la fuerza muscular: Se observé una
mejora significativa en la fuerza muscular de Juan,
especialmente en los grupos musculares clave afec-
tados por la AME. Las sesiones de fisioterapia enfo-
cadas en el fortalecimiento muscular demostraron
ser efectivas para aumentar la resistencia y la capa-
cidad funcional de Juan.

Incremento en la movilidad y flexibilidad: Juan
experimentd un aumento en la movilidad articular y
la flexibilidad muscular como resultado de las técni-
cas de estiramiento y movilizacion implementadas
durante las sesiones de tratamiento. Esto contribu-
yb a una mejor calidad de movimiento y una reduc-
cion en la rigidez muscular.

Mejoras en la funcion motora fina: La terapia
ocupacional fue eficaz para mejorar las habilida-
des motoras finas de Juan, incluyendo la destreza
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manual y la coordinacién mano-ojo. Se observd un
progreso notable en la realizacion de tareas cotidia-
nas como vestirse, comer vy escribir.

Avances en la marcha y el equilibrio: A través de
programas de rehabilitacion neurolégica centrados
en el equilibrio y la marcha, Juan logré mejoras signi-
ficativas en su capacidad para mantener el equilibrio
y caminar con mayor estabilidad y confianza.

Aumento en la participacion social y la autoesti-
ma: Uno de los resultados més gratificantes del tra-
tamiento fue el aumento en la participacion social y
la autoestima de Juan. Se observd un mayor interés
en participar en actividades con amigos y familiares,
asi como una actitud més positiva hacia el tratamien-
to y la rehabilitacion.

Discusion

La AME es una enfermedad discapacitante que
cursa principalmente con debilidad muscular (1).
Se han encontrado estudios que demuestran que
el tratamiento de fisioterapia (4,8) y el enfoque
multidisciplinar (9-11) son beneficiosos para la
evoluciéon de los pacientes con AME.

Los resultados obtenidos en el tratamiento de
Juan ofrecen una vision profunda del impacto de
las intervenciones terapéuticas en la atrofia mus-
cular espinal y apoyan los datos obtenidos en los
estudios consultados (9-11) para el manejo de
esta enfermedad neuromuscular progresiva.

Importancia del enfoque multidisciplinario: La
mejora observada en la fuerza muscular, la mo-
vilidad y la funcién motora fina de Juan subraya
la eficacia de un enfoque terapéutico que integra
la fisioterapia y la terapia ocupacional. La colabo-
racion entre diferentes profesionales de la salud
permitié abordar de manera integral las necesida-
des fisicas, emocionales y sociales del paciente
(9-11).

Efectividad de las intervenciones terapéuticas:
Los resultados reflejan la eficacia de las interven-
ciones terapéuticas especificas implementadas
durante el tratamiento de Juan. La combinacion
de ejercicios de fortalecimiento muscular, técni-
cas de estiramiento, terapia manual, entrenamien-
to de marcha y adaptaciones ocupacionales de-
mostréd ser fundamental para mejorar la funcién
motora y la calidad de vida del paciente.

Impacto en la participacién social y la autoes-
tima: Uno de los aspectos mas significativos del
tratamiento fue el impacto positivo en la participa-
cion social y la autoestima de Juan. La mejora en
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la capacidad para realizar actividades cotidianas y
participar en interacciones sociales contribuy6 a
un mayor sentido de independencia y bienestar
emocional.

Desafios y consideraciones futuras: A pesar
de los resultados alentadores, es importante re-
conocer los desafios continuos asociados con el
manejo de la AME. La necesidad de un enfoque
de tratamiento individualizado y adaptable a las
necesidades cambiantes del paciente, asi como
el acceso continuo a intervenciones terapéuticas
especializadas, son consideraciones importantes
para el manejo a largo plazo de la enfermedad.

En resumen, los resultados del tratamiento
de Juan subrayan la importancia de un enfoque
holistico y centrado en el paciente en el manejo
de la AME. La colaboracion interdisciplinaria y el
compromiso con la atencién integral del paciente
son fundamentales para optimizar los resultados
clinicos y mejorar la calidad de vida de los pacien-
tes y sus familias afectadas por esta enfermedad
neuromuscular.

Discussion

SMA s a disabling disease that primarily ma-
nifests with muscle weakness (1). Studies have
shown that physiotherapy treatment (4,8) and a
multidisciplinary approach (9-11) are beneficial for
the progression of patients with SMA.

The results obtained from Juan's treatment pro-
vide a deep insight into the impact of therapeutic
Interventions on spinal muscular atrophy and su-
pport the data obtained in the consulted studies
(9-11) for the management of this progressive neu-
romuscular disease.

Importance of the multidisciplinary approach:
The improvement observed in Juan's muscle
strength, mobility, and fine motor function highli-
ghts the effectiveness of a therapeutic approach
that integrates physiotherapy and occupational
therapy. Collaboration among different health pro-
fessionals allowed for a comprehensive approach
to addressing the patients physical, emotional,
and social needs (9-11).

Effectiveness of therapeutic interventions. The
results reflect the effectiveness of the specific
therapeutic interventions Iimplemented during
Juan's treatment. The combination of muscle
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strengthening exercises, Stretching techniques,
manual therapy, gait training, and occupational
adaptations proved fundamental in improving the
patients motor function and quality of life.

Impact on social participation and self-esteem.
One of the most significant aspects of the treat-
ment was the positive impact on Juan's social par-
ticipation and self-esteem. The improvement in his
ability to perform daily activities and engage in so-
cial interactions contributed to a greater sense of
independence and emotional well-being.

Challenges and future considerations. Despite
the encouraging results, it is important to recog-
nize the ongoing challenges associated with ma-
naging SMA. The need for an individualized and
adaptable treatment approach to the patients
changing needs, as well as continuous access to
specialized therapeutic interventions, are impor-
tant considerations for the long-term management
of the disease.

In summary, the results of Juan's treatment
underscore the importance of a holistic and pa-
tient-centered approach in managing SMA.
Interdisciplinary collaboration and commitment to
comprehensive patient care are essential for opti-
mizing clinical outcomes and improving the quali-
ty of life for patients and their families affected by
this neuromuscular disease.

Conclusiones

El caso de Juan, un nino diagnosticado con atro-
fia muscular espinal, resalta la importancia crucial
de un enfoque multidisciplinario y centrado en
el paciente para abordar los desafios asociados
con esta enfermedad neuromuscular progresiva.
A través de la implementacion de intervenciones
terapéuticas especificas y la colaboracion inter-
disciplinaria, se evidencié una mejora significativa
en la calidad de vida y la funcién motora de Juan.

ficacia de las intervenciones terapéuticas: Los
resultados obtenidos reflejan la eficacia de las in-
tervenciones terapéuticas en la mejora de la fuer-
za muscular, la movilidad y la funcién motora fina
de Juan. Estas intervenciones desempenaron un
papel crucial en la optimizacién de la funcionali-
dad fisica del paciente.

Colaboracién interdisciplinaria: La colaboracion
entre profesionales de la salud fue fundamental
para abordar las diversas necesidades fisicas,
emocionales y sociales de Juan y su familia. Este
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enfoque integral permitié adaptar el plan de trata-
miento a las necesidades especificas del paciente
y maximizar los resultados clinicos.

Consideraciones para el futuro: A medida que
Juan continlia su viaje de tratamiento y rehabili-
tacion, es esencial mantener un enfoque centra-
do en el paciente y adaptable para abordar los
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emotional support are required to optimize the
well-being of the patient and his family.

In summary, Juan's case underscores the impor-
tance of comprehensive and coordinated care in
managing SMA. Through a multidisciplinary and
patient-centered approach, we can work to impro-
ve the quality of life and promote the well-being of

desafios cambiantes asociados con la AME. Se
requiere un acceso continuo a intervenciones te-
rapéuticas especializadas y un apoyo emocional
continuo para optimizar el bienestar del paciente
y su familia.

patients and their families affected by this devasta-
ting neuromuscular disease.

En resumen, el caso de Juan subraya la impor-
tancia de una atencion integral y coordinada en el
manejo de la AME. A través de un enfoque multi-
disciplinario y centrado en el paciente, podemos
trabajar para mejorar la calidad de vida y promo-
ver el bienestar de los pacientes y sus familias
afectadas por esta enfermedad neuromuscular
devastadora.
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Conclusion

Juan’s case, a child diagnosed with spinal mus-
cular atrophy (SMA), highlights the crucial impor-
tance of a multidisciplinary and patient-centered
approach to address the challenges associated
with this progressive neuromuscular disease.
Through the implementation of specific therapeu-
tic interventions and interdisciplinary collabora-
tion, a significant improvement in Juan's quality of
life and motor function was evidenced.
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tients physical functionality.
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