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RESUMEN

La necesidad profundizar en la atrofia muscular es-
pinal tipo 1, pues es una enfermedad neuromuscular 
hereditaria, se inicia “in útero” o durante los primeros 
meses de vida y la muerte suele ocurrir antes de los 
dos años, la principal manifestación clínica de los 
pacientes es la debilidad muscular generalizada. 
La investigación presentó como objetivo: aplicar un 
conjunto de acciones para la educación terapéutica 
de los familiares de pacientes con atrofia muscular 
espinal tipo 1. Se utilizaron métodos y técnicas de 
investigación como el método analítico sintético, in-
ductivo deductivo, el análisis documental, la encues-
ta. Los datos fueron procesados mediante métodos 
estadísticos matemáticos dentro de ella la descripti-
va. La aplicación del conjunto de acciones educati-
vas permitió la recolección de datos después de ser 
aplicados, donde se realizó una comparación entre 
ambos momentos, donde se observa que existieron 
transformaciones importantes en la muestra en el 
segundo memento del estudio longitudinal, lo cual 
hace evidente la efectividad de la propuesta que se 
presenta. 
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ABSTRACT

The need delving deeply into the muscular spinal 
atrophy type 1, because a disease is neuromuscu-
lar hereditary, starts off in uterus or during the first 
months of life and death uses to happen before the 
two elderly years, the patients’ principal clinical mani-
festation is the muscular generalized weakness. The 
investigation presented like objective: Applying a set 
of actions for the therapeutic education of patients’ 
relatives with muscular spinal atrophy type 1. They 
utilized methods and fact-finding techniques like the 
analytical synthetic, inductive method deductive, the 
documentary analysis, the opinion poll. Data were 
processed by means of mathematical statistical 
methods within her the descriptive. The application 
of the set of educational actions enabled the collec-
tion of data after being diligent, where which accom-
plished a comparison between both moments, whe-
re it is noticed that important transformations in the 
sign in the second memento of the longitudinal study 
existed, you evince the effectiveness of the proposal 
that presents itself. 
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INTRODUCCIÓN 

La Atrofia muscular espinal (AME)es una enfermedad 
neuromuscular grave que se caracteriza por la degenera-
ción de las neuronas motoras anteriores, lo que provoca 
una debilidad muscular progresiva y parálisis. Según los 
apuntes de investigadores como Warner & Sawyer (2007).  

Según datos proporcionados por Arnold & Fischbeck 
(2018), esta enfermedad constituye la segunda causa de 
enfermedad autosómica recesiva letal, después de la fi-
brosis quística, con una incidencia mundial entre 1/6000 y 
1/10,000 nacimientos y una tasa de portadores entre 1/35 
y 1/50. Por su parte en Ecuador estos trastornos son cata-
logados como “Enfermedades raras” o de “Baja prevalen-
cia” con una incidencia de 1 por 10.000 nacidos vivos, lo 
que ocasiona que exista escasa información sobre méto-
dos de tratamientos efectivos que alarguen la esperanza 
de vida de estos pacientes. Según plantean (Barreiro & 
Zambrano, 2019). 

En concordancia con lo planteado por (Rodríguez, 2020) 
la AME de la infancia es una enfermedad hereditaria au-
tosómica recesiva, producida por alteraciones en el gen 
de supervivencia neuronal SMN1, localizado en el brazo 
largo del cromosoma 5 en la región 5q11.2-13.3. Por otra 
parte, se debe a la deficiencia en la traducción de la pro-
teína de la supervivencia de la motoneurona (SMN), que 
parece estar involucrada en varias funciones esenciales 
para la célula (metabolismo del ARN, su procesamiento 
y empalme) y otras que tienen que ver más específica-
mente con la supervivencia de las neuronas motoras alfa 
(apoptosis, transporte axonal) en la asta anterior de la 
médula espinal, (Chávez et al, 2018).

Según criterios de Audic & Barnerias (2020), plantean 
que, aunque el gen afectado es el mismo, desde el pun-
to de vista clínico se consideran varias formas de la en-
fermedad, según la edad de inicio y evolución. Estas se 
mencionan a continuación:

•• Tipo I o enfermedad de Werdnig-Hoffmann. Es la for-
ma más severa. Se inicia in útero o durante los prime-
ros meses de vida. La muerte suele ocurrir antes de 
los dos años.

•• Tipo II o intermedia. Se presenta antes de los 18 me-
ses de edad. La supervivencia de estos individuos de-
pende del grado de complicaciones respiratorias. En 
esta forma clínica, con el abordaje actual (rehabilita-
ción, cirugía de la escoliosis y ventilación no invasiva) 
la supervivencia llega a alcanzar la edad adulta.

•• Tipo III o enfermedad de Kugelberg-Welander. Se pre-
senta después de los 18 meses de edad. En esta for-
ma, la gravedad es muy variable porque depende de 

cuándo se inicia la enfermedad: antes o después de 
los 3 años de vida.

Las principales manifestaciones clínicas de esta enfer-
medad son a criterio de especialistas como (Losada & 
Pérez, 2020) son, la hipotonía es una de las principales 
características clínicas presentes en la atrofia muscular 
espinal, además, destaca la presencia de una debilidad 
muscular progresiva simétrica, con predominio en las ex-
tremidades (más frecuente en los miembros inferiores) y 
en el tronco, las dificultades respiratorias graves y progre-
sivas, las fasciculaciones de la lengua, la hiporreflexia o 
arreflexia, el temblor de las manos y las contracturas, que 
pueden originar deformidades articulares.

Cabe destacar que con frecuencia los pacientes afecta-
dos de AME Tipo 1 alrededor de los 6 meses de edad 
presentan: expresiones de alerta, ceño fruncido, movi-
mientos oculares y de la cara conservados; siguen al exa-
minador con la mirada; las funciones mentales superiores 
y sensibilidad conservadas. La debilidad de los músculos 
bulbares da como resultado llanto y tos débiles, pobre 
succión, acumulación de secreciones y broncoaspiración 
de estas. Aspectos que son sistematizados por autores 
como (Valencia et al, 2016); (Castellano et al, 2021). 

El diagnóstico, según lo planteado por (Lunn & Wang, 
2008), se basa en los antecedentes familiares, el cuadro 
clínico, la biopsia de músculo y los hallazgos de los es-
tudios neurofisiológicos como los potenciales evocados 
somatosensoriales y motores, las velocidades de con-
ducción motoras y sensitivas y la electromiografía. Se 
confirma con el estudio cromosómico, el cual permite, 
además, el diagnóstico prenatal a familias en las que ya 
existe un hijo previamente afectado, a través del empleo 
de marcadores genéticos de la región del cromosoma 5q. 

El abordaje terapéutico para AME es Nusinersen es un 
fármaco oligonucleotídico antisentido que modula el cor-
te y empalme de ARN mensajero del gen de la neurona 
motora de supervivencia 2 (SMN2), (Birnbaun & Mozzoni, 
2018). La sobrevida de pacientes con AME ha mejorado 
gracias a los cuidados respiratorios descritos, ya sea con 
traqueostomía y VMI, VNI, uso de asistente mecánico de 
la tos y de alimentación suplementaria. Aspectos plantea-
dos por (Palomino & Castiglioni, 2017). 

En concordancia con lo anterior se puede plantear que la 
educación terapéutica desempeña un rol importante para 
lograr tratar esta enfermedad. Es por ello por lo que la 
implicación de la familia desempeña un rol protagónico. 
Es por ello por lo que realizar acciones educativas en la 
familia es una alternativa viable para contribuir al mejora-
miento de la calidad de vida de estos pacientes. 
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De ahí que el problema a investigar se oriente hacia 
¿cómo contribuir a la educación terapéutica de los fami-
liares de pacientes con atrofia muscular espinal tipo 1?

Declarando objetivo de la investigación el siguiente: apli-
car un conjunto de acciones para la educación terapéu-
tica de los familiares de pacientes con atrofia muscular 
espinal tipo 1. 

MATERIALES Y MÉTODOS

Se realiza una investigación de tipo mixta con el empleo 
de técnicas y métodos tanto del paradigma cualitativo 
como cuantitativo, privilegiando el segundo, según los 
planteamientos de (Estévez, 2004). Se realizó un estudio 
longitudinal con dos cortes (antes de aplicar el conjunto 
de acciones y después de aplicado), con un tiempo de 8 
meses entre cada uno de ellos. Dadas las características 
del estudio, se organizó por fases para su cumplimiento 
al seguir las recomendaciones de (Ruiz-Bikandi & Camps, 
2007). Las fases de la investigación se interrelacionaron 
al facilitar un proceder científico flexible y organizado, lo 
que permitió arribar a la propuesta que se presenta como 
producto final de la investigación. 

Primera fase. Fundamentación teórica y metodológica de 
la temática investigada. Después de declarada la proble-
mática que se detecta, se realiza el análisis de los re-
ferentes teórico-metodológicos relativos al proceso de 
educación terapéutica de los familiares de pacientes con 
atrofia muscular espinal tipo 1.

Segunda fase. El diseño y aplicación del conjunto de ac-
ciones para la educación terapéutica de los familiares de 
pacientes con atrofia muscular espinal tipo 1.

Tercera fase. Comprobación empírica de la viabilidad del 
conjunto de acciones para la educación terapéutica de 
los familiares de pacientes con atrofia muscular espinal 
tipo 1.

Población y muestra

Para la presente investigación se seleccionaron 8 fami-
liares de pacientes con atrofia muscular espinal tipo 1. 
Los que dieron su consentimiento para participar en la 
investigación y cumplieron con los siguientes criterios de 
inclusión.

-- Tener un familiar con la enfermedad y convivir con él 

-- Tener interés y disposición de participar en el estudio

-- no presentar problemas mentales

Presentan una edad promedio de 39,6 años. 5 son del 
sexo femenino y 3 del masculino. Con un promedio de 
titulación el 78,3% son de nivel universitario.   

Teóricos 

Analítico-sintético. Permitió realizar un estudio acerca de 
los fundamentos teóricos que sustentan el proceso de 
educación terapéutica de los familiares de pacientes con 
atrofia muscular espinal tipo 1. Se empleó para la siste-
matización, generalización y concreción de la informa-
ción procesada. Esta fue útil en la interpretación de la in-
formación empírica obtenida; así como, en la elaboración 
de la propuesta. 

Inductivo-deductivo. Posibilitó hacer inferencias y gene-
ralizaciones del proceso de educación terapéutica de los 
familiares de pacientes con atrofia muscular espinal tipo 
1; así como, la interpretación de los datos obtenidos en 
la elaboración de la propuesta, a partir de las cuales se 
deducen nuevas conclusiones lógicas. 

Empíricos

Observación científica no participante. Fue empleada 
para realizar la observación directa del proceso de educa-
ción terapéutica de los familiares de pacientes con atrofia 
muscular espinal tipo 1, a través de una percepción inme-
diata, lo que posibilitó conocer la realidad rápidamente. 
Se utilizó durante el proceso de la investigación. 

La encuesta. Se empleó en la obtención de información 
del estado actual del problema, la misma fue aplicada a 
las familias implicadas en el estudio.

El análisis de los documentos. Se analizaron las historias 
clínicas de los pacientes investigados, así como los pro-
tocolos de actuación de los hospitales del Ecuador. 

Estadísticos matemáticos 

 En el procesamiento de la información se utilizó la dis-
tribución de frecuencias absolutas y relativas, que per-
mitieron caracterizar los resultados de las mediciones en 
ambos momentos. 

Ejemplo del conjunto de acciones educativas 

Tabla 1 Ejemplificación del conjunto de acciones educa-
tivas aplicadas 

Acciones 
educativas Contenido Cantidad de 

repeticiones

Realizar charlas 
educativas

Principales características 
clínicas presentes en la atrofia 
muscular espinal

2
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Ejecución de talleres 
de medidas educa-
tivas y conductas a 
seguir

Principales ejercicios físicos 
para debilidad muscular
Educación respiratoria
Educación sobre los ejercicios 
fastiales y del lenguaje
Educación sobre la alimenta-
ción suplementaria

3

Realizar ejemplifica-
ciones de ejercicios 
fiscos

Posiciones básicas para los 
ejercicios físicos 5

Conversatorio 
sobre el tiempo de 
descanso activo

La relación trabajo descanso
La necesidad de cambio 
de actividad en un tiempo 
determinado

3

RESULTADOS Y DISCUSIÓN 

A continuación, se realiza una comparación entre ambos 
momentos del estudio longitudinal, en correspondencia 
con las respuestas dadas por los familiares a cada una 
de las preguntas de la encuesta. 

Pregunta 1 Conocen ustedes las principales característi-
cas clínicas presentes en la atrofia muscular espinal

Figura 1. Resultados de la pregunta 1 de la encuesta a 
familiares. 

Al observar los resultados del gráfico 1 se evidencia que, 
en el primer momento del estudio realizado, existían un 
número de familias que no principales características clí-
nicas presentes en la atrofia muscular espinal, pues 7 de 
ellos para un 87,5% marcaron que no en la encuesta apli-
cada. Solo 1 familiar para un 12,5% del total muestreado 
seleccionó que sí. 

En el segundo memento se observan importantes trans-
formaciones, pues al parecer el conjunto de accio-
nes educativas influyó en la muestra. Pues el 100% de 
los sujetos investigados manifestó que sí conocían las 

características clínicas presentes en la atrofia muscular 
espinal

Pregunta 2 Conocen ustedes las medidas educativas y 
conductas a seguir en la atrofia muscular espinal.

Figura  2. Resultados de la pregunta 2 de la encuesta a 
familiares.

Los resultados del gráfico 2 hacen evidente que en el mo-
mento inicial del estudio existían limitaciones y dificulta-
des por parte de la familia sobre las medidas educativas 
y conductas a seguir en la atrofia muscular espinal. Pues 
únicamente 2 de ellos para 25% manifestó si conocerlas. 
Mientras que la mayoría refirió que no (6 para un 75%). 

En el segundo momento, se evidenciaron transformacio-
nes fundamentales, aunque no como en la pregunta ante-
rior. Pero la mayoría de los familiares estudiados 7 para un 
85,5% de la muestra en estudio manifestó si conocerlas y 
solo 1 para 12,5% que aún no las dominaba. 

Pregunta 3. Conocen ustedes los ejercicios y forma de 
realizarlos durante el abordaje terapéutico 

Figura 3. Resultados de la pregunta 3 de la encuesta a 
familiares.
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En el gráfico 3 se observan los resultados de la pregunta 
3 de la encuesta, esta es una de las más críticas en el 
momento inicial, pues ninguno de los familiares estudia-
dos tenía conocimientos sobre los ejercicios y forma de 
realizarlos durante el abordaje terapéutico en la atrofia 
muscular espinal. Sin embargo, una transformación fun-
damental se observó en el segundo momento pues 7 de 
los familiares para un 87,5% manifestó que sí. Muestras 
que únicamente 1 para un 12,5% que no. Lo cual hace 
evidente la efectividad de las acciones educativas imple-
mentadas en el estudio. 

La atrofia muscular espinal se debe a una degeneración 
de las alfa-motoneuronas de las astas anteriores de la 
médula espinal. Se clasifica de acuerdo con su inicio y 
gravedad evolutiva. La de Tipo I enfermedad de Werdnig-
Hoffmann es la forma más severa de las atrofias muscula-
res espinales de la infancia, se caracteriza por una atrofia 
muscular que condiciona una insuficiencia respiratoria 
neuromuscular en pocos meses, sin afectación de las 
funciones cerebrales o de otros órganos. 

La literatura reporta una frecuencia de presentación de 
Atrofia Muscular Espinal tipo 1 de un caso cada 15,000 
neonatos con predominio en el sexo masculino en relación 
de 1,6:1 y la frecuencia de portadores es de 1 cada 40 o 
50 individuos de la población general. Son enfermedades 
heredadas en forma autosómica recesiva, ambos padres 
tienen que ser portadores del gen.13 Lamentablemente no 
hay fuentes oficiales que indiquen el número de casos 
exactos en Ecuador, dificultando el conocimiento de la 
incidencia y prevalencia de esta patología dentro de la 
población ecuatoriana, haciendo aún más difícil que en-
tidades no gubernamentales o el ministerio de salud es-
tén al tanto de las necesidades de este grupo minoritario. 
Pero sin lugar a duda un conjunto de acciones para la 
educación terapéutica de los familiares de pacientes con 
atrofia muscular espinal tipo 1, es una herramienta viable 
para esta enfermedad, tal y como se demuestra en la in-
vestigación que nosotros presentamos.  

Varias revistas médicas, revisiones de casos clínicos y 
estudios genéticos, tales como (Tizzano, 2018), quien 
coinciden con nuestros criterios que la atrofia muscular 
espinal es una enfermedad neurodegenerativa heredita-
ria causada por deleción homocigótica o mutación en el 
SMN1 de los genes ligados al cromosoma 5q13(2, 16,17). 
Actualmente, se conoce que el gen SMN1 produce una 
proteína denominada SMN.  También manifiestan que 
la educación terapéutica desempeña un rol importante. 
Esto se corresponde con los resultados obtenidos en la 
presente investigación. 

Según las investigaciones (Tuñas et al, 2017); (Marina et 
al, 2020), coinciden en abordar que la función de esta 
proteína está relacionada con el metabolismo de un tipo 
especial de moléculas celulares denominadas ARNs. La 
proteína SMN se encuentra en el núcleo celular en forma 
de corpúsculos denominados gems, y la cantidad de esta 
proteína SMN es clave para la vida de las motoneuronas 
y del músculo. Por lo tanto, SMN determina la severidad 
de la enfermedad: a mayor cantidad de proteína SMN, 
menos severa es la enfermedad. Los tres genes relacio-
nados con la atrofia muscular espinal son SMN (supervi-
vencia de la motoneurona) gen 13, NAIP (proteína inhibi-
dora de la apoptosis neural) gen 22 y el gen p44t, este 
último asociado en 73 % de las atrofias musculares es-
pinales infantiles. Estos aspectos fueron base importante 
para la elaboración del conjunto de acciones educativas 
pues de ahí emanan las manifestaciones clínicas de esta 
enfermedad. 

Aunque el diagnóstico de sospecha es fundamentalmen-
te clínico, se puede hacer un examen de ADN y estudio 
molecular para ayudar a confirmar el diagnóstico. En 
Ecuador, según (Laurino, 2017), no se realizan los exáme-
nes genéticos para el diagnóstico de la AME, las mues-
tras recolectadas son enviadas a países extranjeros como 
Estados Unidos, donde posteriormente son procesados, 
esto hace que su accesibilidad sea deficiente para la ma-
yoría de la población ecuatoriana. No existe cura para la 
atrofia muscular espinal solo prevención y manejo de las 
complicaciones; el apoyo ventilatorio es importante, así 
como el manejo de las infecciones. 

El abordaje terapéutico es poco conocido y escaso, pues 
no está disponible de manera gratuita en el país, sin em-
bargo, nuestro paciente si cuenta con el acceso a esté y 
se mantiene estable con la aplicación del medicamento 
hasta la fecha.  Por lo que se ratifica que la educación te-
rapéutica familiar como se propone en esta investigación 
es un paliativo importante para estos pacientes. Es por 
ello por lo que se requiere de alternativas paliativas como 
la presentada en esta investigación. 

CONCLUSIONES

El estudio de las bases teóricas actuales sobre la educa-
ción terapéutica de los familiares de pacientes con atro-
fia muscular espinal tipo 1, permitió constatar el criterio 
de los diferentes autores y llegar a consideraciones per-
sonales sobre las percepciones especializadas, lo cual 
permitió arribar a que se requiere profundizar en estudios 
educativos de esta temática.

Los resultados obtenidos en esta investigación ha-
cen evidente que en el segundo momento del estudio 
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longitudinal se observaron transformaciones importantes 
aspectos que ratifican el nivel de efectividad del conjunto 
de acciones educativas aplicadas. 
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