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La atrofia muscular espinal (AME) es una 
enfermedad neuromuscular progresiva, de 
herencia autosómica recesiva y gravedad 
var iab le .  Las  fo rmas  más  g raves  de  la 
enfermedad, en una serie de niños argentinos, 
desarrollaron insuficiencia respiratoria crónica a 
los 4 meses y tuvieron una sobrevida media de 
6 meses.1 Hasta hace unos años, el tratamiento 
de esta patología, con una incidencia estimada 
en 1/6000 a 1/10 000 recién nacidos vivos, era 
únicamente de sostén.

En el año 2019 se aprobó, en la Argentina, 
nusinersen, el primer tratamiento específico para 
la enfermedad, que estaba disponible en Estados 
Unidos, Canadá y Europa desde 2016. A este 
se sumaron con el tiempo otras dos opciones 
terapéuticas: onasemnogene y risdiplam, con 
diferentes mecanismos de acción. Cualquiera 
de ellas debe enmarcarse en un programa de 
tratamiento que siga los estándares de cuidado 
recomendados para la enfermedad.2,3 Más allá 
de estos últimos, el aspecto central que presenta 
cualquiera de los esquemas mencionados es 
que su indicación y efectividad dependen en 
una gran medida del diagnóstico temprano de 
la atrofia muscular espinal.4 En el diagnóstico y 
tratamiento precoz se juega la posibilidad de que 
un niño logre alcanzar hitos motores de desarrollo 

tan importantes como la sedestación y hasta la 
posibilidad de caminar en forma independiente.

Las familias y los pacientes afectados no 
sólo deben lidiar con la dificultad de la demora 
en el diagnóstico, sino también contar con la 
accesibilidad al tratamiento adecuado en tiempo 
y forma, al personal de salud entrenado y a su 
financiación por parte de los distintos efectores 
del sistema de salud. Probablemente se trate 
de una problemática común a otras patologías 
poco frecuentes. La cuestión esencial es cómo 
mejorar el proceso de diagnóstico y tratamiento 
de este tipo de enfermedades para lograr la mejor 
ecuación para el paciente. Distintas estrategias 
se han propuesto, como las relacionadas con la 
educación de los especialistas pediátricos y las 
campañas de difusión para la comunidad.5 En 
los últimos años, la aparición de tratamientos 
específicos se vio acompañada de una mayor 
disponibil idad para realizar el diagnóstico 
molecular.

El estudio de Bolaño Díaz y col.,6 aborda la 
problemática de la demora diagnóstica de AME 
en nuestro país. Los autores postulan como 
primera causa, la falta de índice de sospecha 
tanto por parte de los pediatras, como por parte 
de los neurólogos a quienes se derivó a los 
pacientes. El rango de demora entre el inicio de 
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los síntomas y la confirmación diagnóstica se 
hace más amplio a medida que baja la gravedad 
de la forma clínica. Sería interesante conocer la 
procedencia de la población incluida y si existen 
asimismo diferencias regionales en dicha demora 
diagnóstica. Por otro lado, hay que tener en 
cuenta que, por fuera de la población estudiada, 
seguramente queda una cantidad significativa 
de niños que fallecieron sin una confirmación 
diagnóstica.

En los últimos años, algunos países han 
incorporado el diagnóstico de AME dentro de la 
pesquisa neonatal, permitiendo el tratamiento 
de pacientes en etapa presintomática, situación 
ideal dentro de la gravedad del diagnóstico. Estos 
países incluyen entre otros a Australia, Bélgica, 
Canadá, Estados Unidos, Alemania, Italia, Japón 
y Taiwan.7

En nuestro país, en el año 2020 se creó la 
Comisión Nacional para Pacientes con Atrofia 
Muscular Espinal (CONAME), en la órbita del 
Programa Nacional de Enfermedades Poco 
Frecuentes (EPOF) del Ministerio de Salud 
de la Nación. En enero de 2021 se incorporó 
nusinersen, medicación de alto costo, a las 
tecnologías tuteladas. CONAME cumple la 
función de determinar si los pacientes sin 
cobertura de la seguridad social o privada 
ingresados en el Registro Único de Tecnologías 
Tuteladas, que solicitan cobertura, cumplen 
los requis i tos y condic iones para recibir 
el tratamiento. Sin embargo, el tiempo que 
transcurre entre el diagnóstico, la indicación 
terapéutica y el inicio real del tratamiento sigue 
siendo prolongado, lo que atenta contra la mayor 
efectividad del mismo, particularmente en las 
formas más graves de la enfermedad.

El estudio de Bolaño Díaz y col.,6 tiene la 
fortaleza de visibilizar la compleja situación del 
diagnóstico de la atrofia muscular espinal en 
la Argentina y difunde bases clínicas para la 
sospecha clínica. No está de más recordar que 
“No se diagnostica lo que no se conoce o aquello 
en lo que no se piensa, que casi siempre es por 
conocerse poco”. El diagnóstico precoz es el 
primer paso de un camino que debe transitarse 
eficientemente para lograr el mejor resultado 
posible para cada paciente. n
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