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Resumen

Objetivos: La atrofia muscular espinal (AME) esta causada por mutaciones bialélicas en el gen
SMN1. El principal modificador de la enfermedad es el numero de copias del gen SMN2.
Tradicionalmente la AME se ha clasificado en 4 tipos clinicos, dependiendo del maximo hito motor
adquirido. Sin embargo, con las terapias modificadoras de la enfermedad (TME) esta clasificacion ha
dejado de ser util para predecir el prondstico. El objetivo del estudio es describir la historia natural
de la AME segun factores que no se modifiquen con las TME, como el nimero de copias de SMN2,
otros modificadores genéticos y el sexo.

Material y métodos: Se incluyeron pacientes recogidos en el registro CuidAME con 3-4 copias de
SMN?2. Los datos procedian de cuestionarios, registros y visitas previas al inicio del tratamiento. Los
items recogidos fueron: edad de adquisicion y pérdida de hitos motores (sostén cefalico, sedestacion
sin apoyo, marcha con y sin apoyo), otros endpoints (cirugia de escoliosis, primera fractura e inicio
de ventilaciéon), modificadores genéticos y sexo. Utilizando modelos multivariables se evalud el
efecto del sexo y modificadores genéticos en la adquisicion y pérdida de hitos y endpoints.

Resultados: Hasta abril 2024 se identificaron en CuidAME 253 pacientes con 3 copiasy 71 con 4.
Se presentaran datos sobre su historia natural y la influencia del sexo y modificadores genéticos.



Conclusion: La descripcion de la historia natural de la AME segun factores genéticos y el sexo sera
clave para predecir el pronéstico de pacientes asintomaticos no tratados y determinar la eficacia a
largo plazo de las TME.
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