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« Las ENM son denominadas enfermedades
raras o “huérfanas” por su baja incidencia
dentro del contexto de la morbilidad general
en pediatria. Entre las mds conocidas y
frecuentes en su presentacion en este grupo
etario, se encuentra la distrofia muscular de
Duchenne (DMD), con una incidencia de
1/3.600-6.000 recién nacidos vivos varones' y
la atrofia muscular espinal (AME), con una
incidencia de 1/11.000 nacidos vivos2. Las

i ENM son raras como enfermedad individual,
EPlDEMlOLOGIA PeEro N0 COMO grupo.

Un articulo recientemente publicado en el

Journal of Neuromuscular Diseasess, recopild
169 publicaciones, escritas entre 1990 a 2014,

Para muchas de las ENM no se logré encontrar
datos sobre incidencia, prevalenciay
distribucion por sexo y edad; solo en 8 de los
30 trastornos se encontro la totalidad de los
datos. La tasa de incidencia es mencionada
en 11 enfermedades, entre las cuales se
cuenta la AME siendo de 92/100.000. Tasas de
prevalencia se describen en 24 de las
patologias, 23 de ellas con tasas bajo
50/100.000.




CARACTERISTICAS DE LOS PACIENTES
NEUROMUSCULARES (930) HDD
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- Deficiencia en la produccion
de la distrofina

- Recesiva ligada a
DISTROFIA MUSCULAR DE cromosoma X

DUCHENNE . .
- Afectacion multisisteémica

- 1Q <70 (20/27%)

- Expectativa de vida 3ra
década de la vida




m PRESINTOMATICA AMBULATORIA AMBULATORIA TARDIA NO AMBULATORIA TEMPRANA NO AMBULATORIA TARDIA
TEMPRANA




GUIAS DE ATENCION DMD




CIRCUITO DE ATENCION PACIENTES NM




PACIENTES EN SEGUIMIENTO DMD (182P)
(M:152 9M)







ROL DEL EQUIPO DE CP EN DMD

* Explicacion de las
variables clinicas y la
trayectoria

*Educacion en la toma
de decisiones sobre los
diferentes tratamientos

*Proveer un conocimiento
sobre la muerte que permita

una discusion amplia en el
futuro

*Favorecer las decisiones de
reactivas a proactivas (DNR,
living will)

e Ayudar a enfrentar la
inevitabilidad de una
enfermedad limitante

Presentacion
clinica

Aceptacién
de una
enfermedad
limitante de la
vida

Efectos de la
enfermedad
cronica en la
ndolescencia

Efectos de la
adolescencia
en la
enfermedad
cronica

¢ Tratar de disminuir el
peso del cuidado

¢ Cuidado continuo

¢ Tratamiento
sinftomatico

¢ Fin de vida

* Proveer el ajuste
psicosocial durante las
diferentes etapas de la
enfermedad

» Favorecer la fransicion a los
servicios de Adulto

* Acompahnar los desafios
sociales que implica la
enfermedad




TRANSICION




ESTRATEGIAS FACILITADORAS DE LA
TRANSICION




ESTRATEGIAS FACILITADORAS DE LA
TRANSICION




PROGRAMA DE TRANSICION NM
2 ANOS DE EXPERIENCIA (2016/17)




Espectro continuo de presentacion en AME

A < edad de inicio > severo es el curso de la enfermedad < expectativa de vida.
ITT

1B AME 1 1C Sostiene la
i cabeza o se '
Ui sientan con Logran la sedestacion por mas 3A sinfomas 3B

SO de 30 segundos antes de los 3 Inicio despué
clreg los 3 afos

+débiles + fuertes

Delecion homocigota gen SMNT1 / cromosoma 5




- Compartirinformacion

- Transmitir de las opciones
terapéeuticas

ROL DEL PALIATIVISTA EN - Parficipar de la
AME TIPO] modalidad atencionall

- Atencion en el final de
vida
- Seguimiento en duelo




LA FALTA DE SENSIBILIDAD EN QUE
LOS PROFESIONALES COMUNICAMOS
UNA ENFERMEDAD POTENCIALMENTE
MORTAL AGRAVA LAS IMPRESIONES

NEGATIVAS DE LOS PADRES




L COMITE LLEGO A LA
"ONCLUSION QUE MIENTRAS NO
AYA UN IMPERATIVO MORAL PARA
LGUNA TERAPIA LAS OPCIONES
EBEN SER PRESENTADAS EN FORMA
ALANCEADA E IMPARCIAL




* Shock
- Duelo anticipatorio

- Sentimientos de

responsabilidad y aislamiento
EXPERIENCIAS DE LOS

PADRES EN DUELO DE AMEI

- Pérdidas mulfiples incluyendo
la de una nueva gesta

Journal of Paediatrics and Child Health - Conh‘OI SObre lClS deCiSiones
2016 Jan;52(1):40-6. doi:

10.1111/jpoc.12993. Epub 2015 Sep 10. relacionadas con la vida o
‘A short time but a lovely little short tfime': muen‘e d@ SU hlJO

Bereaved parents' experiences of having
a child with spinal m]usculor atrophy type

- Paz en el proceso de morir

Higgs EJ1, McClaren BJ2, Sahhar MAT,3,
Ryan MM1,2,4, Forbes R3,4.




- Edad de consulta : 6m

- (1-39m)
- Tiempo de confirmacion
de diagnostico :13d

PACIEI\JTES CON - (1-33d)
DIAGNOSTICO DE - Fallecieron:64%

AME T 2013-17 - 75% en Hospital

- 81% causa de muerte
probable IRAB

- Opioides 3/3 en nuestro
Hospital




- Equipo interdisciplinario
- Informacion

- Propuesta de atencion
- Evolucion

- Atencion en final de vida
— Transicion

- Seguimiento en duelo

CONCLUSION




iHAY EQUIPO!

Soledad Monges (Neurdloga) ﬂ

Fabiand Lubieniecki ¢pm¢4mgu>.

Julieta Mozzoni (KGA) .

Fernanda de Castro (Pediatra) .

Valeria Greif (Psiguiatra) "

Victoria Lafuente [cmrdlérlmgm“

Veronica Aguerre [Neumc’mlmgu.

Vivian Leske {neumdloga/suenio)

Adriana Gonzalez (KGA) @

Eugenia Foncuberia ﬂEiaquimic“
Gisela Vitervo tEndmcrini:l::-gc.

Carola Saure (Pediatra/f Nu#iciénu
Ciego Amoedo [F'edicﬁ.

Angie Moresco (Genetista) .

FPablo Graving [Bioguimico) l

Poulina Rabasa (kGA) .
Lilien Chertkotf (Bioguimical -

Rodolfo Verna {Cuidados l

Paliativos)

g e e
mmm




