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Atrofia muscular espinal - causas, sintomas, diagnéstico, tratamiento, patologia

La atrofia muscular es un desorden genetico donde todas las células nerviosas de la.
Medula espinal mueren prematuramente y esto causa que losmusculos normalmente
controlados por esos y ocasionan que los nervios se atrofien o se degenere lo que a su
vez causa inmovilidad

Cuando el cerebro quiere que un musculo se contraiga envia una senal a tras de una
moto neurona superior la cual lleva el impulso desde el cerebro a la medula espinal
hasta la plana neuromuscular que es donde la moto neurona inferior contacta a la
célula musculas

Las motoneuronsa interiores que causan contracciones musculares voluntarias del
musculo esquelético se llaman moto neuronas alfa estas moto neuronas alfa son las
que mueren en el AME, sus cuerpos celulares se encuentran ubicados en el cuerno
anterior o por parte frontal de la medula espinal, y sus alones se proyectan desde la
medula espinal ahasta los musculos que se interna, un grupo de estas neuronas se
denominan un nervio motor

Si una moto neurona interior muere o si el nervio entero esta salado la unidad motora
que incluye a la neurona y a las fibras muscular que inversa deja de funcionar,
dependiendo de cuantas fibras musculares dejen de contraerse puede haber una
debilidad muscular generalizada, o en casos extremos paralisis flacida o de bajo tono
Este musculo denegado s atrio con el tiempo, si no se utiliza pues no se puede usar y
se atrofia, este fendmeno contrata con el aumento del tono y espasticidad muscular
cuando ocurre el dafio es una motoneurna superior, cuando muchas de estas fibras
musculares son afectadas pueden presentar fasciculacion que son contracciones
involuntarias y espontaneas las moto neuronas alfa también llevan el impulso para la
contraccion muscular en los reflejos tendinosos como el reflejo rotuliano, por tanto
estos diminuyen o desaparecen cuando las motoneurnoas son dafiadas, ahora resulta

que ha varios tipos de AME

Los tres tipos sn sucesivamente menos severos y tiene una mayor edad desde el inicio

de los sntomas, adiciona a la debilidad muscular, a los problemas de alimentacion y a



los problemas respiratorios o a los sintomas crénicos, de la AME incluyen escoliaseis al
pobre soporte muscular de la columna y extremidades exageradamente delgadas,
debido al desgaste muscular,

Los diferentes tipos de la enfermedad resultas todos de la delacion homocigota del
mismo gen sed supervivencia de moto neuronas 1 o SMN1 del cromosoma 5 que esta

en mutacion heredada

Ahora todo esto importante que con el paciente de no tiene copias funcionales del
SMN!laSMN2 todavia produce una peuquena cantidad de proteinas SMN funcional el
numero de copias del SMN2 determina la severidad de la atrofia muscular espinal, mas
copias significa mas proteina SMN y un Tenorio menos severo de AME de modo que
por ejemplo un paciente con dos copias de los lees puede tener Ame infantil mientras

que un paciente con 4 copoas del gen SMN2 puede tener un subtipo menos severo



