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DESCARGO DE RESPONSABILIDAD: La informacion y los consejos publicados o puestos a disposicion en este folleto

no pretenden sustituir los servicios de un medico. Este folleto fue escrito y editado por varios expertos con experiencia en MTM.
Se sugiere que los padres utilicen este folleto como referencia y lo compartan con el médico de su hijo. Cualquier accion

de su parte en respuesta a la informacion proporcionada en este folleto queda a su propia discrecion.
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s UN PUNTO DE PARTIDA PARA
- X' AQUELLOS QUE SON NUEVOS
EN LA COMUNIDAD DE MTM.

iBienvenido a uno de los grupos de apoyo comunitario mas fuertes

de cualquier enfermedad rara! Los padres y las familias de los nifos

con miopatia miotubular (MTM) estan unidos para ayudarse mutuamente
y estan trabajando juntos para encontrar los tratamientos para esta
enfermedad. Lo invitamos a usted y a su familia a conectarse con nosotros
de cualquier manera que pueda y esperamos conocerlos. El diagndstico
de miopatia miotubular (MTM, o miopatia miotubular ligada al cromosoma

X, XLMTM) puede ser aterrador y abrumador. Esperamos que le sirva de

consuelo el hecho de que otras personas han pasado por lo mismo que
usted, y estamos deseosos de compartir nuestros conocimientos colectivos
para facilitarle los primeros pasos de este viaje. En las préximas paginas
encontrard informacién vital que lo llevara desde el nacimiento hasta

el cuidado de su hijo en casa, y mas alla...
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De la UCIN a los primeros meses en el hogar

El propdsito de esta guia es brindar la informacién mas basica a las nuevas familias y ayudar

a conectar a los recién diagnosticados con los recursos disponibles. La guia fue creada en 2013

y fue actualizada en 2020 por el Consejo Asesor Educativo de Joshua Frase Foundation

(Fundacién Joshua Frase), formado por padres informados cuyas familias han vivido con esta
enfermedad. Este documento también fue revisado por el Consejo Asesor Cientifico de Joshua Frase
Foundation. Hemos creado este paquete de bienvenida para ayudar a las nuevas familias a manejar
la gran cantidad de informacion médica con la que se encuentran al comienzo de este viaje.
Entendemos que hay una amplia gama de gravedad para las personas con MTM. Es posible queno
todos los puntos se apliquen a su caso. Este documento también puede ser Util para las familias con
formas graves de Miopatia Centronuclear (MCN) u otras enfermedades neuromusculares similares.

Desgraciadamente, se encontrara con médicos que nunca han oido hablar de la MTM, o, si han oido
hablar de ella, puede que solo tengan informacion desactualizada y algo sombria. Queremos dejar
en claro que esto no es culpa de su médico; el MTM es un raro trastorno muscular huérfano del que
pocos han oido hablar y es posible que muchos médicos no vean ni un solo caso en toda su carrera.
Le instamos a que comparta esta guia con los proveedores de atencién médica, los miembros de

la familia, el personal de la escuela y otros proveedores de atencion. Su médico puede explicarle
algunos de los puntos de esta guia si tiene preguntas.

Ademas, en 2012 se publicd un articulo en el Journal of Child Neurology que fue el resultado

de la colaboracién entre varios profesionales médicos y que proporciona una descripcion general del
estandar de cuidado para las Miopatias Congénitas, incluida la Miopatia Miotubular. Debe compartir
este articulo, la Declaracion de consenso sobre el estandar de cuidado para las miopatias congénitas,
con su equipo médico. El sitio web de Joshua Frase Foundation tiene enlaces a este y otros recursos

que pueden ser Utiles para su equipo médico en la seccion “For Clinicians” (Para los médicos).
El Estandar de cuidado es un documento mas técnico sobre el manejo médico de una variedad
de Miopatias Congénitas. Nuestro documento pretende dar una breve descripcién general que
se centra especificamente en el tratamiento de la MTM en un formato facil de entender.
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Si esta leyendo esto, probablemente tenga un hijo que haya nacido “flojo”.

COMO HA LLEGADO HASTA AQUI.

Es posible que su médico le haya dicho que su hijo puede tener una miopatia
y que usted haya buscado en Internet informacién sobre miopatias. Es posible
que a su hijo le hayan hecho una biopsia muscular y le hayan dicho que tiene
una miopatia centronuclear o una miopatia miotubular. Por Gltimo, es posible
que su hijo se haya sometido a una prueba genética para confirmar el diag-
naéstico de miopatia miotubular. Si se encuentra en alguna de estas categorias,
esta guia puede ayudarlos a usted y a su médico.

6 | Guiafamiliar de la miopatia miotubular del Consejo Asesor Educativo de la JFF




Miopatia centronuclear

frente a miopatia miotubular
El término miopatia centronuclear es

un término amplio que incluye varias
miopatias especificas diferentes que
comparten un “aspecto” comuin cuando

se observan las células musculares en

un microscopio. Este paraguas muestra

las diferentes afecciones que se incluyen
en la Miopatia Centronuclear (MCN).

Hay mas nifios con MTM que cualquiera
de las otras miopatias dentro del paraguas

ACERCADEMTM

Joshua Frase Foundation

centronuclear (MCN)

Miopatia miotubular ligada al X «—
(miotubularina) MTM1

MCN autosomica dominante
(Dinamina 2) DNM2

MCN autosomica recesiva .|

. MCN autosémica dominante
o recesiva (Receptor
de rianodina 1) RYR1

Autosémico recesivo
(Titina) TTN

— MCN autosoémica recesiva
(proteina quinasa de expresion

de la MCN, y hace un tiempo los términos
MTM y MCN se usaban para hacer

preferente en el misculo

(anfifisina 2) BIN1

referencia a lo mismo. En la actualidad,

Uso libre por la Familia Foye y el Dr. Alan Beggs 2012, 2018.

el término Miopatia Miotubular se sigue
utilizando en ocasiones de forma errénea como un término amplio para referirse a la MCN, cuando
en realidad la Unica forma de diagnosticar oficialmente a una persona con Miopatia Miotubular

es con una prueba genética. Una biopsia muscular puede conducir a un diagnostico de miopatia
centronuclear, pero se necesitan pruebas genéticas para determinar el subtipo concreto. Si no

se ha sometido a pruebas genéticas, se recomienda obtener una confirmacion genética. Esto es
importante porque su hijo puede tener una de las otras miopatias centronucleares como se muestra
en el diagrama del paraguas, o bien, puede tener una enfermedad muscular diferente, como la
distrofia mioténica congénita. Las pruebas genéticas también son importantes porque a menudo son
necesarias para ingresar a un ensayo clinico.

La confirmacion de la MTM se realiza mediante una prueba genética
Para obtener una confirmacion genética de la MTM, se envia una pequena muestra de sangre a un
laboratorio especializado en pruebas genéticas. La Universidad de Chicago ha establecido el estandar
para las pruebas de MCN/MTM. Descargue el formulario aqui. Para ver otros laboratorios de pruebas
comparables en todo el mundo, haga clic aqui. Si no ha obtenido la confirmacion genética, su médico
deberia poder extraerle sangre y enviarla al laboratorio de la Universidad de Chicago para realizar

la prueba. Aungue la mayoria de los seguros y los planes de salud financiados por el estado pagaran
esta prueba, hay programas disponibles que la pueden pagar si no puede obtener la prueba a través
de su proveedor de cobertura médica. Una vez que tenga la confirmacién genética, conserve los
documentos originales como si fuera un pasaporte. DEBERA mostrarles el informe genético a los
investigadores si decide participar en ensayos clinicos de nuevos medicamentos y terapias.
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La miopatia miotubular (XLMTM o MTM) es un trastorno genético poco frecuente. Este trastorno
concreto afecta a fuerza de los musculos esqueléticos y, a menudo, los pulmones y el diafragma.

La gravedad de la enfermedad difiere de un caso a otro, pero suele ser mortal. La mayoria de las veces,
la MTM esta presente al nacer, y un nifno que nace con esta enfermedad es probablemente “flojo” o,
en términos cientificos, muestra signos de hipotonia, que significa “bajo tono muscular”. El bebé puede
ser extremadamente débil. La mayoria de las veces, estos bebés también tendran dificultades para
succionar, tragar y respirar por si mismos, ya que todas estas tareas basicas utilizan musculos. Por

lo general, el desarrollo del cerebro y la inteligencia no se ven afectados por la MTM, ni tampoco

la funcidn cardiaca, ya que el corazén es un tipo de musculo diferente.

A pesar de los retos de la MTM, hay muchas personas en todo el mundo que viven y prosperan
con la enfermedad, gracias a las mejoras en la tecnologia médica y la atencién. Se estan llevando
a cabo algunos programas de investigacién muy interesantes que albergan grandes esperanzas

de mejorar la fuerza muscular en la MTM en el futuro.
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Genética y diagnostico

La MTM es una enfermedad genética, lo que significa que la persona que la padece nace con ella
en sus genes, del mismo modo que nace con un color de pelo o un tipo de cuerpo determinados.
A menudo, un cambio (o0 mutacion) en este gen se transmite de la madre (visidn general ligada
al cromosoma X en genética), aunque la madre no suele verse afectada por la enfermedad de la

misma manera que el nifo, debido a las diferencias en los cromosomas entre hombres y mujeres.
Los cromosomas son los paquetes de genes. La principal diferencia entre hombres y mujeres son
los cromosomas sexuales, X e Y. Los hombres tienen un cromosoma X y otro Y, mientras que las
mujeres tienen 2 cromosomas X. ELl gen del MTM se encuentra en el cromosoma X. Dado que los
varones solo tienen un cromosoma X, mostraran sintomas de MTM, mientras que las mujeres
tienen 2 cromosomas X, lo que explica que puedan mostrar sintomas mas leves o ninguno. Por

lo general, la madre ni siquiera sabe que es portadora de una alteracion en el gen hasta que nace
el nifo afectado, aunque cada vez se identifica un mayor nimero de nifas y mujeres afectadas.

A veces, un nino nace con MTM debido a un cambio espontaneo en el gen, lo que significa que

la madre no es portadora (mutacién de novo). Esto ocurre aproximadamente en el 10 % de los
casos. Entender la genética de la MTM puede ser importante por varias razones, y se recomienda
que se ponga en contacto con un buen asesor genético (como el Beggs Laboratory, o el
laboratorio de Jim Dowling, (también vea las referencias mas abajo)) para discutir la obtencion

de la confirmacion genética.

La XLMTM es una enfermedad ligada al cromosoma X, causada por un cambio
en el gen MTM1 del cromosoma X.

Las mujeres tienen dos
cromosomas X y los hombres
tienen una Xy unaY

MADRE (XX) PADRE (XY)

Las mujeres que tienen un ER T

Cambiogenét]coene[genMTM] D T S S T S P P

estan sanas y se conocen cOMO . . .
portadoras

Los varones que heredan un cambio
2ng HIJA (XX) HIJA (XX) HIJO (XY) HIJO (XY)
genético en el gen MTM1 de sus No portadora Portadora No afectado XLMTM
: 25% 25% 25% 25%
madres portadoras tienen XLMTM
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Conviértase en el defensor de su hijo y cree su equipo de atencion
La persona que dirigira el tratamiento de su hijo es usted, el padre. Dado que la MTM es tan poco
frecuente, muchos médicos y hospitales tienen poca experiencia, o ninguna, en el diagndstico

y el cuidado de alguien con MTM, y los primeros médicos con los que se encuentre (por ejemplo,en
la UCIN) pueden no saber cudl es la mejor manera de tratar a su hijo. Acabara siendo su
responsabilidad asegurarse de tener un gran equipo de médicos y terapeutas. No tenga miedo de
pedir segundas opiniones y buscar nuevos médicos si no esta satisfecho con la atencién que recibe.
Abogue por lo que sabemos que necesitara, como se detalla en las siguientes secciones. Deberia
tener en su equipo a un neumonologo, un especialista neuromuscular, un médico gastrointestinal,
un ortopedista/cirujano ortopédico pediatrico, un fisioterapeuta, un terapeuta ocupacional, un
terapeuta del habla, un especialista en rehabilitacion (fisiatra) y, con suerte,un muy buen médico

de cabecera que pueda ayudar a coordinar la atencion de todos estos especialistas. Si se dispone
de un médico de atencién primaria de necesidades especiales paliativas, puede ser maravilloso para
ayudar a gestionar toda la informacion que llega de los especialistas.

Un buen recurso para las recomendaciones de los médicos son otros padres. Tienen una experiencia

y unos consejos inestimables sobre el cuidado de los niflos con MTM. Los grupos de Facebook
utilizados con frecuencia “"MTM/CNM Family Support & Discussion” (Apoyo familiar y discusion sobre
la MTM/MCN) y “CNM/MTM Families United” (Familias con MCN/MTM unidas) son lugares de reunion
para los padres de niflos con MTM. Los miembros responderan a sus preguntas y lo ayudaran en todo

lo que puedan. También es un lugar en el que esta rodeado de gente que “lo entiende”, lo cual es un
recurso inestimable. Ademas, hay una conferencia de familias cada dos afos en la que las familias
se relinen y escuchan a los profesionales y conocen a otras familias afectadas por la MCN/MTM
aqui en los Estados Unidos y en Europa.
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DESCRIPCION GENERAL DEL SISTEMA RESPIRATORIO

Todos los niflos con MTM tienen los muUsculos debilitados, lo que hace que el acto de respirar sea
dificil o imposible. Hay muchos musculos que nos ayudan a respirar. El diafragma es un gran musculo
situado en la base de los pulmones; cuando no se mueve bien debido a su debilidad, nuestra capacidad
para respirar se ve muy afectada. Con un diafragma debilitado y otros musculos debilitados, la
capacidad de respirar se vera reducida (hipoventilacion) y el intercambio normal de gases de oxigeno
y didxido de carbono no podra producirse. Cuando el intercambio de gases es inadecuado, se produce
una disminucion del oxigeno (hipoxemia) y una acumulacion de didxido de carbono (hipercarbia).

Si esto no se trata, se produce una situacién de emergencia y, sin una intervencién inmediata,

se producira la muerte. Esta es la razén por la que los nifios con MTM deben tener un excelente
soporte respiratorio. Otros aspectos del manejo respiratorio incluyen ayudar a su hijo a manejar

las secreciones orales y ayudarlo a toser. Estos aspectos se explicardn en una seccién aparte mas
adelante, pero son muy importantes para mantener un buen cuidado respiratorio.

CONTROLAR LA RESPIRACION DE SU HIJO ES LA PRIORIDAD NUMERO
UNO PARA LA MAYORIA DE LOS NINOS CON MTM

Soporte invasivo Soporte no invasivo

ELCO, exhalado
se elimina a través
de la mascara del respirador

El dispositivo no invasivo
ofrece presion
predeterminada de apoyo

" g

El dispositivo no invasivo

= esofago utiliza menos o nada de presién

cuerdas vocales
laringe =

tubo de tr tomiia=—.,
ubo ae aqueoomua..:?‘ =

»
al respirador ™~ . \
i
L

brazalete

Cuando inhala... Cuando exhala...
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Cémo encontrar al médico/neumondlogo adecuado

Lo mas probable es que al principio se redna con un neumonélogo que trabajara para controlar

las necesidades respiratorias de su hijo. Un neumondlogo es un internista que ha realizado 3 afos
adicionales de estudio para especializarse en enfermedades pulmonares como el asma o la fibrosis
quistica. Es importante entender que la MTM no es una enfermedad pulmonar y no se debe tratar
como tal. Sin embargo, como se ha comentado anteriormente, el debilitamiento de los mulsculos
provoca problemas que ponen en peligro la vida y es imprescindible contar con un neumonélogo que
esté familiarizado con este tema. Algunos de los tratamientos son similares a los de una enfermedad

pulmonar, pero otros son muy diferentes.

Opciones de tratamiento para los problemas respiratorios
Aproximadamente el 90 % de los niflos con MTM requieren asistencia respiratoria al nacer,

y la mayoria se conectan a un respirador (maquina para respirar) debido a su incapacidad para
respirar adecuadamente. El tubo de respiraciéon que se utiliza en ese momento no puede permanecer
colocado durante mucho tiempo debido a las complicaciones que crearia. El objetivo del equipo del
hospital serd intentar retirar el tubo con la esperanza de que su hijo pueda respirar por si mismo.
Reduciran la cantidad de apoyo que proporciona el respirador para ver qué tal le va a su hijo.

La mayoria de los nifios con MTM no podran hacerlo, debido a su grave debilidad, y el equipo del
hospital hablara con usted sobre la posibilidad de realizar una traqueotomia. Entre el 60 y el 80 %
de los niflos con MTM acabaran utilizando una traqueotomia como apoyo. Los que no requieren
tragueostomia a menudo necesitaradn apoyo a través de alguna otra forma de soporte mecanico
como BiPaP o un ventilador de presion negativa.

Estimamos que entre el 15 y el 30 % de los nifos con MTM se tratan con ventilacién no invasiva,
y que este numero puede aumentar con los avances en la atencion respiratoria. Aqui exploraremos

estas opciones.
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RECENSUS

En 2018 se publicd un estudio de historia natural lamado RECENSUS. El objetivo
de RECENSUS era definir la carga de la enfermedad y la necesidad médica de los nifos
con MTM.

RECENSUS recogi6 y analizé datos sobre aspectos como la asistencia respiratoria,

la frecuencia de las hospitalizaciones y cirugias y otras complicaciones de 112 pacientes con
MTM en seis centros clinicos diferentes. Con la colaboracion de los cientificos y las familias
que participaron, pudimos obtener una imagen mas clara de como se presenta

y se gestiona la MTM a lo largo del tiempo y en nuestra poblacion de pacientes.

Este conocimiento puede ayudar a las familias a informarse sobre el proceso tipico

de la enfermedad y su presentacion para informar mejor sus decisiones de atencion.

Le sugerimos enviar una copia de RECENSUS al médico de su hijo para que lo revise

por adelantado. De este modo, puede llevar una copia a una cita y discutir sus resultados
e implicancias para el plan de atencién individual de su hijo.

El estudio RECENSUS es un gran ejemplo de cémo la participacion en un estudio de
investigacion de historia natural puede ayudar a impulsar la comprensién de la enfermedad
para los investigadores y nuestra comunidad. En 2019 se publico un estudio RECENSUS mas

amplio y actualizado. Para revisar los resultados, haga clic aqui.

Mt A ¢
112 b 100 %

CENTROS COLABORACIGN DE LAS
P@fﬁ'ﬂ'ﬂﬁ CLINICOS FAMILIAS + CIENTIFICOS

Vea el enlace en la seccion Research Treatments & Registries (Tratamientos de investigacidn y registros)
para obtener informacion sobre RECENSUS.

ELRECENSUS 2019 es un estudio internacional y retrospectivo sobre la mortalidad y la asistencia
respiratoria en pacientes con XLMTM. Este es un gran ejemplo de como a participacion en un analisis
retrospectivo puede ayudar a impulsar la comprensién de la enfermedad para los investigadores

y nuestra comunidad. Puede revisar el articulo aqui.
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Traqueotomia y respiradores

La mayoria de los niflos con MTM tienen una debilidad muscular tan grave que la ventilacién a largo
plazo mediante un respirador es la Unica respuesta para su supervivencia. Para ello, es necesario
realizar una traqueotomia. Una traqueotomia es un orificio (ostomia) en la parte delantera del cuello
con otro orificio en la traquea en el que se colocara un tubo de tragueotomia. A continuacién, se puede
conectar un respirador a la parte exterior del tubo traqueal y los ajustes imitaran el acto de respirar
de su hijo.

El tubo de traqueotomia también proporciona acceso para la eliminacién de secreciones. Tomarla
decisién de permitir que el médico realice una traqueotomia a su hijo suele ser dificil. Es importante
entender que muchos nifos prosperan una vez que reciben un soporte respiratorio adecuado porque
ya no tienen que esforzarse tanto para simplemente respirar. Su energia puede utilizarse para otras
C0Sas, COMO jugar e interactuar con sus seres queridos. Es importante comprender todo el alcance
de lo que sera su vida y la de su hijo. Estar preparado y tener una idea de lo que se puede esperar

ayudara con los ajustes que su familia tendra que hacer.

‘ DESVENTAJAS DE UNA
VENTAJAS DE UNATRAQUEOTOMIA TRAQUEOTOMIA

Acceso directo a las vias respiratorias Algunos tendran dificultades para hablar
para la aspiracion y la administracion y tragar

de medicamentos con nebulizador
Es dificil toser para despejar las vias

No hay obstruccion de la cara respiratorias mas pequenas

Hay riesgo de infeccion en el lugar
de la traqueotomia (estoma)
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Una vez que a su hijo se le haya realizado la traqueotomia (si la necesita), el equipo del hospital le
colocara un respirador (maquina para respirar) y utilizara los ajustes especificos para las necesidades
de su hijo. Empezaran a ensenarle sobre el respirador, como cuidar la traquea de su hijo, cémo
cambiarla, qué hacer en caso de emergencia y todos los demas cuidados necesarios. Contar con

un buen trabajador social en su equipo también puede ser muy Util a la hora de planificar el alta

de su hijo en casa. Es probable que se sienta muy abrumado, pero confie en que podra aprender

y convertirse en un experto en el cuidado de su hijo. Los respiradores que se utilizan en el hospital
son bastante grandes, pero los respiradores domésticos son relativamente portatiles, lo que permite
a los ninos disfrutar de la escuela, viajar y tener una gama completa de experiencias. Seran necesarias
una planificaciéon y preparacién adicionales, pero con el tiempo vera que se puede conseguir vivir una
vida plena.

Soporte no invasivo

Como se ha mencionado anteriormente, hay un pequeno grupo de nifos con MTM que no necesitan
tanto apoyo respiratorio. No solo tienen la capacidad de respirar por si mismos, sino que algunos
pueden, eventualmente, sentarse y aprender a caminar. Incluso dentro de este grupo hay diferentes
niveles de apoyo necesarios. Por eso es valioso contar con un equipo de profesionales que pueda
evaluar adecuadamente a su hijo en funcion de sus capacidades y objetivos. Es comun entre este
grupo que, durante cualquier tipo de enfermedad, su capacidad de respirar sin apoyo pueda verse
gravemente comprometida. Ser capaz de reconocer la mayor necesidad de apoyo y proporcionar
las intervenciones es muy importante.

La forma mas comun de soporte se llama BiPaP (Presion positiva binivel de las vias respiratorias).
La CPAP o presién positiva continua en as vias respiratorias no debe utilizarse nunca en pacientes con
una enfermedad neuromuscular como la MTM. EL BiPap proporciona apoyo a las vias respiratorias
a través de una mascara que se coloca sobre la nariz o sobre la nariz y la boca. Sin embargo, en el
caso de los nifos pequenos no suele recomendarse una mascarilla que cubra la nariz y la boca.

La mascarilla se conecta a una maquina de BiPap 0 a un pequeno ventilador portatil. Los ajustes los
determinara el médico de su hijo y deberan reevaluarse al menos una vez al ano. Siempre que su
hijo esté enfermo, el médico puede considerar un cambio de ajuste temporal si tiene problemas para
respirar. A menudo, los nifos con una forma mas leve de MTM utilizan el BiPap cuando duermen
para evitar la hipoventilacion y durante una enfermedad. Algunos nifios necesitaran utilizar el BiPap
durante periodos mas largos de tiempo durante el dia. De nuevo, dado que algunos nifos son mas
fuertes que otros, un profesional podra orientarlo.
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Otra forma de asistencia no invasiva es a través de un respirador de presidn negativa (NPV, por sus
siglas en inglés). Funciona como el antiguo pulman de acero en el que se colocaba a la gente cuando
la poliomielitis era una gran epidemia. Al igual que el respirador se ha vuelto mas pequeno y portatil,
también lo ha hecho el NPV. Se trata de una coraza que se coloca sobre el pecho y el tronco y que
se conecta a un respirador que hace entrar y salir el aire de los pulmones mediante presion negativa.
Cuando el nifo respira, el respirador lo detecta y expande mas los pulmones,y reduce asi la carga

de trabajo de los muUsculos del nifo. Imita la forma en que respiramos de forma natural, es decir,
utilizando una presion negativa.

Conocer y considerar todas las opciones en funcion de las capacidades de su hijo lo ayudara
a usted y a su equipo de expertos a desarrollar un plan de cuidados adecuado para su hijo
y para su familia.

Aungue el suministro de asistencia respiratoria puede ser diferente, hay otros equipos médicos

que utilizan casi todos los nifos con MTM. Es posible que escuche los términos “higiene pulmonar”

0 “aseo pulmonar”, que basicamente se refieren a los actos de mantener los pulmones sanos y en
funcionamiento. Todas las maquinas que se enumeran aqui forman parte de lo que se necesita.
Ayudan a mantener a su hijo sano y a proporcionarle cuidados cuando esta enfermo. Son vitales en
el cuidado continuo diario de su hijo. Aunque no lo utilice ahora, habrd un momento en que necesitara
hacerlo, y tenerlo ya en casa es importante.

Irritacién de la piel por la mascara

No es necesario realizar una cirugia

La capacidad de hablar y tragar
permanece intacta

Se puede utilizar solo cuando
sea necesario

El musculo del diafragma sigue

funcionando

Guia familiar de [a mic

o el chaleco

La mascara interfiere con la
comunicacion y las interacciones

Puede haber distension estomacal

La mascara o el collarin pueden no ser
tolerados por un nifio pequeno
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EQUIPO PARA EL HOGAR

Respiradores

Los respiradores actuales son bastante avanzados y _

relativamente portatiles, lo que permite a nuestros hijos disfrutar
de la escuela, los vigjes y toda una serie de experiencias con

e

algo de planificacion y preparacion adicional.

Algunos de los efectos negativos de la tragueotomia/respirador
son la dependencia de la maquina y una menor capacidad para
hablar. Sibien algunos nifos aprenden a hablar, otros no lo

hacen. Un terapeuta del habla puede ayudar a su hijo a aprender
a hablar con la tréquea colocada. Para ello, a menudo se utiliza
una valvula parlante colocada en la canula de tragqueotomia que
permite la entrada de aire en el paciente desde el respirador, Respironics Trilogy
pero que fuerza la salida del aire mas alla de la canulade traqueotomia y a través de las cuerdas
vocales y por la nariz o la boca. Algunas personas con MTM también se comunican con el lenguaje

de sefas o con dispositivos de ayuda a la comunicacidn.

Soporte BiPAP (Presion positiva binivel de las vias respiratorias)
BiPap es un término acufado por una empresa que desarroll6 por primera vez una maquina para este
tipo de terapia. La maquina y sus capacidades difieren en gran medida de las conocidas maquinas

de CPAP en que la maquina ajusta la presidn a una configuracion menor cuando el paciente exhala.
Esto permite una exhalacidon mas natural y mucho mas facil. Ahora hay maquinas mas nuevas que
son aun mas sofisticadas y ayudan a apoyar la respiracion sin la necesidad de una tragueotomia.

Una magquina popular que se utiliza para muchos pacientes con mudsculos debilitados es un
respirador Trilogy. Se trata basicamente de una maquina “BiPap” muy sofisticada. Habra dos ajustes
principales que el médico de su hijo establecera en funcion de sus necesidades. Se conocen como
presion positiva inspiratoria en as vias respiratorias o IPAP y presién positiva espiratoria en las vias
respiratorias o EPAP. El ajuste de EPAP serd menor que el de la IPAP, ya que permitira a su hijo exhalar
con menos presion en as vias respiratorias. Los aparatos mas sofisticados, como el Trilogy, tienen

un ajuste AVAPS (Presion de soporte con volumen promedio asegurado). La maquina se ajustara
automaticamente a los cambios para mantener un volumen corriente adecuado. EL volumen corriente
se define como el volumen de aire que se inhala o exhala en una sola respiracién. Esto puede ser

Util en los momentos en que las necesidades de su hijo pueden cambiar, como durante una
enfermedad respiratoria.
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CPAP

La presion positiva continua en las vias respiratorias (CPAP, por sus siglas en inglés) es un tratamiento
que utiliza una presion de aire continua para mantener abierta la parte posterior de la garganta.

Esta disefiada Unicamente para personas con apnea del sueno. No sirve para tratar la hipoventilacion
debida a la debilidad de los mUsculos respiratorios. Nunca debe utilizarse como forma de apoyo

a la respiracion en pacientes con enfermedades neuromusculares y problemas para respirar.

Maquina de succion
Se trata de un equipo vital que probablemente deba llevar consigo

en todo momento. La maquina de succién es esencialmente una
aspiradora para eliminar la mucosidad de las vias respiratorias

y la saliva de la boca y la nariz. La debilidad muscular de la MTM
afecta la deglucion y, por tanto, la maquina de succién también
se utiliza para eliminar la saliva y la mucosidad que se acumulan
en la boca, la nariz y los pulmones. La acumulacion de saliva

y mucosidad puede ser un caldo de cultivo para las infecciones
y puede provocar tapones de mucosidad. Un tapon de mucosidad DeVilbiss 7305
es una secrecion mas espesa que el nifo no puede expulsar al toser

debido a la debilidad muscular.

Los tapones de mucosidad pueden ser mortales, ya que pueden bloquear las vias respiratorias e
impedir que el aire entre y salga de los pulmones. El proceso de mantener Las vias respiratorias libres
de mucosidad se llama “higiene pulmonar”. Ademas de la maquina de succién, un pulsioximetro,
nebulizadores, humidificador para la humedad, catéteres de succidn y fisioterapia toracica pueden
ayudarlo a controlar y mantener la higiene pulmonar diaria de su hijo.

NOTA IMPORTANTE: Si sale del hospital sinlos siguientes equipos,

pregunte por qué y pida a su médico que le prescriba los siguientes
equipos que aparecen en las siguientes paginas.
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Oximetro de pulso

Los nombres mas comunes son pulsioximetro
o monitor de saturacién. Esta maquina es
imprescindible para todos los ninos con MTM.
Controla el nivel de oxigeno o la saturacién

de oxigeno en sangre. También detectara su ritmo

Pulsioximetro Masimo Rad-8

cardiaco. Dara una alarma cuando los niveles

de oxigeno de su hijo bajen o cuando la frecuencia
cardiaca detectada esté por debajo o por encima

de lo normal. Consulte a su médico para conocer

los parédmetros de 02 (oxigeno) correctos para su zona.

Dependiendo de la elevacion del lugar donde vive, la alarma se ajustara para que se active cuando

se acerque a la zona de peligro. Si la alarma de oxigeno bajo se activa, se trata de una situacion

de emergencia. Aprendera las diferentes cosas que hay que comprobar, como una posible desconexién
del soporte del respirador, un tubo de tragueotomia obstruido o la lectura baja, que pueden ser

el comienzo de una infeccion respiratoria. La monitorizacién continua diaria de los niveles

de oxigeno de su hijo es imprescindible. Conocer la frecuencia cardiaca normal de su hijo

en reposo también puede ayudarlo a sefalar cuando se estan gestando problemas.

Nebulizador

Un nebulizador es una maquina que permite vaporizar ciertos medicamentos liquidos e inhalarlos
en los pulmones. Muchos nifios toman medicamentos como Albuterol, Pulmicort® Pulmozyme®,
DuoNeb® y FloVent® como parte de un régimen diario de mantenimiento de las vias respiratorias.
Estos medicamentos pueden actuar para reducir la inflamacién de Las vias respiratorias o para diluir
las secreciones pulmonares. Los medicamentos suelen administrarse por la mafnana y de nuevo por
la noche. Suelen recomendarse tratamientos adicionales cuando el nifio desarrolla un resfrio comun
u otro problema respiratorio. Se cree que la tasa de supervivencia de los pacientes con MTM mejora
con un mantenimiento agresivo de las vias respiratorias. Consulte a su médico, pero un programa
agresivo de mantenimiento de as vias respiratorias mejorara la tasa de supervivencia de su hijo.
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Fisioterapia toracica

La fisioterapia toracica (CPT, por sus siglas en inglés) se utiliza para aflojar las secreciones. A menudo
se utiliza un chaleco de percusién como terapia principal. Hay muchos términos diferentes y distintos
nombres de marca para los chalecos de percusién, pero en todos los casos se trata de una maquina
utiliza aire para inflar y desinflar répidamente un chaleco. Como resultado, el chaleco provoca
sacudidas en el pecho del nifo. La misma terapia puede realizarse manualmente con vasos

de percusion. Los padres golpean repetidamente las copas de percusion en el pecho del nifo.

La CPT puede realizarse con el chaleco de percusién o con las ventosas. Sin embargo, el chaleco

(o la envoltura en el caso de los nifios muy pequenos) trata varias regiones diferentes de los pulmones
a lavez y, ademas, permite a los padres tener las manos libres para gestionar la aspiracién y otras
tareas. Muchos padres creen que la CPT ha sido vital para mantener la salud y evitar tapones de moco
y neumonias potencialmente mortales. Sin embargo, ni la CPT ni el chaleco de percusiéon pueden ser
la Unica forma de despejar las vias respiratorias en un paciente con debilidad neuromuscular y tos
deficiente, ya que solo liberan la mucosidad y facilitan su despeje con |a tos.

Ventilacién percusiva intrapulmonar (IPV)

Otro dispositivo que puede utilizarse para aflojar las secreciones antes de la extraccién con el
dispositivo de asistencia para la tos es una ventilacion percusiva intrapulmonar (IPV, por sus siglas

en inglés). Dependiendo del nifio, puede ayudar a movilizar mejor las secreciones en comparacion con
el chaleco de CPT. Algunos nifios responden mejor a una IPV y otros a la terapia con chaleco, tanto

en tolerancia como en eficacia. Aproveche su estadia en el hospital para probar ambos y ver cual
funciona mejor para su nifo. Esta maquina suministra rafagas rapidas pero pequenas de aire
directamente en la via aérea a través de un adaptador para el circuito del respirador o de una

mascara facial.

Esto hace que las vias respiratorias se abran y que las secreciones se separen del revestimiento
pulmonar para que puedan eliminarse mas facilmente. También se pueden nebulizar medicamentos
con la magquina mientras esta en funcionamiento para ayudar a aflojar las secreciones. Las
investigaciones han demostrado que, dependiendo de la configuracion, es posible que no se
administre la misma cantidad de medicacién al paciente que utiliza el dispositivo, por lo que hay que
tenerlo en cuenta a la hora de elegir el orden de las terapias. También se puede utilizar solucion salina
mientras funciona. En algunos hospitales, se refieren a la IPV como “Metaneb”. Esta es una version de
la IPV fabricada por Hill-Rom. No es adaptable al entorno doméstico, pero es muy similar en su accion
a la que se podria conseguir en casa.
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Asistente para la tos

El asistente para la tos, también conocido como insuflador-
exuflador, también ayuda a mover la mucosidad hacia arriba y
hacia afuera y es la Unica forma eficaz de sustituir la tos en un
paciente con debilidad neuromuscular. Debido a esto, es una
parte esencial de los cuidados respiratorios de su hijo en el
dia a dia cuando esta bien y, sobre todo, cuando enferma.

El asistente para la tos es una maquina que imita la tos.

La maquina se conecta a la cdnula de traqueotomia de su Asistente para la tos Phillips
hijo si esta ventilado de forma invasiva, o puede utilizarse con Respironics T70

una mascarilla en nifos que no tienen una traqueotomia. En

primer lugar, empuja el aire hacia los pulmones para inflarlos

y, @ continuacion, succiona el aire. Esta accion de succidn imita la fuerza de empuje de La tos, en un
intento de mover las secreciones fuera de las pequenas vias respiratorias de los pulmones. Debido
a la debilidad muscular, los nifios con MTM no tienen una tos fuerte. De hecho, muchos no pueden
toser en absoluto. El asistente para la tos puede utilizarse junto con los otros tratamientos descritos
anteriormente, pero suele ser eficaz como Unico dispositivo para despejar las vias respiratorias.

Es importante recordar que cuando su hijo esté enfermo necesitara tratamientos frecuentes de
asistencia para la tos, al igual que la frecuencia con la que usted necesita toser cuando esta enfermo.
Esto puede significar utilizar el asistente para la tos cada 10 2 horas cuando su hijo esté enfermo,

y ocasionalmente con mas frecuencia segun sea necesario. Esto es muy importante si su hijo esta

en el hospital; necesitara un pedido de asistente para la tos que especifique con qué frecuencia y a qué
presiones se puede administrar el tratamiento. Su hijo debe tener un pedido de asistente para la tos

0 “PRN" seglin sea necesario para que pueda utilizarlo con la frecuencia que necesite.

En algunos casos, se puede utilizar un tratamiento con nebulizador de Albuterol o solucién salina para
ayudar a liberar la mucosidad, seguido del chaleco de percusion y, a continuacion, el asistente para

la tos. El asistente para la tos es la pieza final que ayuda a despejar las vias respiratorias y los
pulmones de las secreciones que se aflojaron con los dos primeros tratamientos.

Si su hijo no tiene un asistente para la tos, debe preguntar a su neumondélogo si su hijo puede
beneficiarse de uno. Es posible que su compafia de seguros intente denegarle el asistente para

la tos o el dispositivo de movilizacion de secreciones (asistente para la tos/IPV) y solo cubra uno.
Recuérdele a su médico que en las miopatias el paciente no solo necesita ayuda para movilizar las
secreciones, sino también para eliminarlas (toser). Esto le ayudara a guiarlo en la redaccion de la carta
de necesidad médica. Muchos estudios apoyan el asistente para la tos como el estandar de cuidado
para los pacientes miopaticos.
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CONCEPTOS BASICOS DEL FALLO DE ALARMA
Y LA FATIGA POR ALARMA

La fatiga por alarma es algo peligroso, incluso en los hospitales, donde se producen
muertes y lesiones por este fendémeno.

¢Qué es la fatiga por alarma?

Cuando sus alarmas se disparan todo el tiempo por razones que

no son de emergencia y se vuelve insensible a ellas. Asi, pierden

su capacidad de alertarlo sobre una emergencia cuando se produce.

¢Qué es un fallo de alarma?

Un fallo de alarma se produce cuando un equipo se retrasa o no
emite una alarma en caso de emergencia. Hay varias razones por
las que esto puede ocurrir. Consulte este documento en el sitio

web de JFF para obtener mas informacién. Recuerde que las

alarmas solo son Utiles si estan configuradas de forma adecuada
para su hijo y estdn conectadas o cargadas adecuadamente. Trabaje
con su equipo de pulmonia para adaptar el equipo a su hijo y
asegurese siempre de tener redundancias en caso de un fallo

de la maquina.

Como padres de nifios que dependen de un respirador, comprender

los factores que contribuyen al fallo de alarma y fatiga por alarma es muy importante para evitar
lesiones hipoxicas innecesarias y la pérdida de vidas. Cada segundo es importante cuando se trata
de eventos respiratorios emergentes; como decimos en el campo, “el tiempo es un tejido”.

Nota importante sobre los equipos respiratorios

Todos los equipos respiratorios esenciales que se enumeraron anteriormente requieren energia
eléctrica para funcionar. Es importante solicitar un dispositivo de respaldo para cada una de estas
piezas de equipo cuando sea posible (particularmente la maquina de succién y el respirador),

una opcion de respaldo de bateria si esta disponible y adaptadores o cables que puedan usarse
durante los viajes en vehiculos. Estas fuentes de energia de respaldo son Utiles cuando se empieza
a aventurar en la comunidad y también son vitales en casos de cortes de energia y fallos de los
equipos. Muchas familias también invierten en generadores de reserva para sus hogares y puede
hablar con el personal de apoyo del hospital para averiguar si su estado ofrece asistencia para
estas circunstancias. Ademas, se recomienda que se ponga en contacto con su compania eléctrica
y les haga saber que tiene un hijo que depende de “equipos de soporte vital”; esto les permitird
que le den prioridad al restablecimiento de la electricidad en su casa en caso de un apagoén
generalizado. Otro paso puede ser notificar a su escuadron local de paramédicos para hacerles
saber que tiene un nifo con respirador. Esto les ayuda a saber quién los podria llamar en el futuro.
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Oxigeno

La mayoria de las veces, el mantenimiento adecuado

de las vias respiratorias y el apoyo del respirador

permitirdn a la persona con MTM respirar “aire del

ambiente” como cualquier otra persona. Pero a veces

necesitaran un poco mas de oxigeno (el aire del

ambiente tiene un 21% de oxigeno), que puede {
suministrarse mediante un cilindro de gas comprimido,

un sistema de oxigeno liquido mas pequeio o un

concentrador de oxigeno electronico. EL oxigeno

puede administrarse de forma continua a través del

respirador en cantidades variables o a través de una

canula nasal o una mascara facial, segun convenga.

Nunca debe administrarse oxigeno suplementario sin

primero preguntarse por queé y tratar el motivo. ——

La razdn mas comun es un tapon de mucosidad en los
. s - Tanques de oxigeno
pulmones y el tratamiento consistiria en utilizar

el asistente para la tos para eliminar la mucosidad.

El oxigeno requiere una prescripciéon de su médico y, al igual que otros medicamentos, debe utilizarse
segun las instrucciones. Su médico puede indicarle que utilice el oxigeno o “PRN" con regularidad
(segulin sea necesario) para mantener la saturacion de oxigeno de su hijo en un rango ideal.

Es importante entender que una mayor necesidad de oxigeno suele indicar problemas respiratorios
que hay que tratar, por ejemplo, un tratamiento de ayuda a la tos y la aspiracién de un tapén

de mucosidad, o el tratamiento de una neumonia. No proporcione ni aumente el oxigeno sin intentar
también solucionar el problema subyacente y pida consejos a su médico si su hijo necesita oxigeno.
El oxigeno puede enmascarar a menudo una ventilacion ineficaz, lo que permite que los niveles

de CO2 (diéxido de carbono) se acumulen en la sangre y depriman el impulso de la respiracién.
Errores mas comunes en el manejo de la respiracion.
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Bolsa de reanimacion “Ambu”

Una bolsa Ambu (una forma de reanimacion manual modificada) es un dispositivo manual que

se utiliza para suministrar manualmente insuflaciones de aire a los pulmones de los pacientes que
no respiran adecuadamente por si mismos. Para la mayoria de los pacientes de MTM, se trata de una
pieza vital del equipo que debe estar con usted en todo momento. Al apretar esta bolsa autoinflable,
proporciona respiraciones completas por la nariz y la boca o a través de la trdquea. A menudo, usted
dara respiraciones desde la bolsa Ambu mientras succiona rutinariamente o cuando su hijo necesita
una respiracion mas completa o profunda. También es importante llevarla con usted si su hijo utiliza
un respirador en caso de que el respirador funcione mal, ya que la bolsa Ambu se utilizara para
proporcionar las respiraciones necesarias mientras llega la ayuda de refuerzo. Si su hijo necesita
oxigeno, una bolsa Ambu puede conectarse facilmente a su fuente de oxigeno. En caso

de emergencia, se puede utilizar una bolsa Ambu para obtener respiraciones profundas.

Bolsa Ambu
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ALIMENTACION Y CUIDADOS GASTROINTESTINALES

Alimentacion

Como la mayoria de estos nifos no tienen el tono muscular necesario para la ingesta oral, reciben
la nutricidn que necesitan a través de un liquido administrado por una sonda de alimentacién.

Se necesita trabajo para masticar y tragar los alimentos, lo que puede fatigar al nifo antes de

que pueda comer lo suficiente para nutrirse. Ademas, si su hijo tiene problemas importantes para
respirar, puede tener dificultades para coordinar con seguridad la respiracion y la deglucion. Su
médico puede prescribirle una férmula concreta o usted puede decidir hacer una férmula casera,
utilizando una licuadora especial como una Vitamix. Una Vitamix es una potente licuadora que licUa
los alimentos para que puedan pasar por un pequeno tubo. Nuestra comunidad ha tenido un gran
éxito con la Vitamix, pero debe saber que existen otras licuadoras comparables en el mercado.
Tomar La decision de preparar usted mismo la comida de su hijo requiere una planificacion y una
consulta con un dietista para asegurar una ingesta adecuada de nutrientes y calorias.

Si decide utilizar leche de férmula, estas son las preguntas que debe hacerle al médico de su hijo
para determinar qué férmula es la mejor para su asimilacién y absorcion.

1- ¢Qué importancia tienen las formulas a base de aminoacidos?
2 - ;Hay férmulas mas beneficiosas para la funcion hepatica?
3 - ¢Las formulas a base de aminoacidos son menos propensas a elevar las enzimas hepaticas?

Estrefimiento

El estrenimiento, la dificultad para defecar o tener 3 0 menos deposiciones en una semana afecta
al 50 % de los nifos de la comunidad con MTM y puede ser incomodo. La debilidad muscular, la
disminucién de la actividad, la dieta y los medicamentos pueden contribuir al estrefimiento y a la
lentitud de las heces a través del intestino. Las heces que se mueven lentamente por el intestino
pueden volverse duras, secas y dificiles de expulsar, lo que puede provocar distension abdominal.
Un manejo adecuado puede ayudar a aliviar este problema.

La rutina diaria, el entrenamiento para ir al bano, la dieta, la hidratacién adecuada, los remedios
naturales y los medicamentos como los ablandadores de heces, los laxantes, el jugo de ciruelas,
los supositorios y los enemas pueden ser Utiles. Consulte a su médico antes de iniciar una rutina
intestinal para elegir la solucion mas adecuada para su hijo.
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Sonda NG/G

Una sonda NG es la abreviatura de una sonda nasogastrica, que y
es un tubo de alimentacion flexible que pasa por la nariz y llega
al estdmago. Suele utilizarse a corto plazo.

Una sonda G (sonda gastrondmica) es un pequefo dispositivo
que se coloca quirdrgicamente, comUnmente llamado “boton”,
que entra directamente en el estbmago, y es una opcion mas
permanente que la sonda NG. Se utiliza para permitir que la
nutricion liquida llegue directamente al estdmago sin necesidad Boton G
de que la persona trague.

La deglucion requiere que muchos musculos trabajen de forma coordinada, incluida la epiglotis, que
es una “escotilla” que se cierra en el momento adecuado sobre las vias respiratorias e impide que
los alimentos entren en los pulmones. Algunos nifos aprenden a tragar sus propias secreciones

y, finalmente, algunos alimentos o liquidos, pero puede llevar tiempo. Antes de ofrecerle cualquier
alimento o liquido, debe hacerse una prueba en el hospital, con una radiografia, para ver cémo
funciona la deglucién de su hijo. Esta prueba se denomina comdnmente estudio de deglucion. Casi
todos los nifios con MTM necesitan una sonda G. La sonda G y la maquina de alimentacion que la
acompana son faciles de usar y permiten que los nifnos crezcan al tiempo que limitan la amenaza de
que los alimentos entren en los pulmones.

Funduplicatura de Nissen

En términos mas generales, este procedimiento quirdrgico aprieta la parte superior del estémago
para ayudar a prevenir el reflujo y los vomitos. Los vomitos pueden causar irritacion del es6fago,
pero también existe el riesgo de aspiracion. La aspiracion se produce cuando se respiran
secreciones, vomitos o liquidos en las vias respiratorias. Los musculos que limitan el reflujo también
son débiles en los nifos con MTM. Los nifios con vémitos y reflujo importantes pueden necesitar
una Nissen. En muchos casos, la Nissen se realiza al mismo tiempo que la colocacion de la sonda G.
A veces, con o sin Nissen, puede ser necesaria medicacion para ayudar a controlar el reflujo.

Su gastroenterélogo lo ayudara a determinar qué medicamentos y cirugias seran mas beneficiosos.
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9 CUIDADOS ORTOPEDICOS

La mayoria de los nifios con MTM no pueden caminar (no son ambulantes) y requieren el uso

de una silla de ruedas. Estos nifos tampoco soportan peso, lo que puede hacer que sus huesos sean
mas delgados y débiles que los de otros nifos de su edad. Cuanto antes pueda involucrar

a su hijo en el ejercicio y la fisioterapia/la terapia ocupacional, mas podra aumentar la probabilidad
de maximizar su potencial fisico y su fortaleza 6sea. Trabajar en los ejercicios de amplitud de
movimiento puede prevenir el endurecimiento de los musculos y los tendones por la reduccion

del movimiento. El trabajador social de su hospital tendra informacion sobre los programas

de Intervencién Temprana de su zona y lo pondra en contacto con fisioterapeutas y terapeutas
ocupacionales, que pueden ayudar al progreso fisico de su hijo.

Al nacer, algunos nifnos con MTM tienen pies zambos, es decir que
los pies se giran hacia dentro en el tobillo debido a la escasa fuerza
muscular. Un especialista en ortopedia lo guiard a través de las
distintas opciones de tratamiento, que incluyen escayola, férulas

y cirugia de liberacion de tendones. En muchas ocasiones, los
nifos llevan AFO (ortesis de tobillo y pie) para ayudar a mantener
los pies alineados. El uso de AFO es una forma indolora de
mantener los pies en crecimiento alineados.

Es habitual que los niflos con MTM sean muy altos para su edad. AFO
En muchos casos, los ninos superan la altura del 90 % de los
demas nifos de su edad. A medida que su hijo crezca, también
sera necesario que el traumatodlogo esté atento a los problemas
de la columna vertebral, como la escoliosis (curvatura lateral de
la columna). La escoliosis es bastante comdn entre los nifios con
MTM, ya que su crecimiento muscular no puede seguir el ritmo
de su crecimiento 6seo, y puede ser dificil mantener una postura
adecuada. Algunos nifios llevan una TLSO (ortesis toracica-

lumbar, también conocida como “corsé ortopédico”), que es como

un chaleco duro que sujeta la zona del tronco. Se pueden realizar
pruebas de densidad ésea para comprobar el aspecto de la Corset TLSO
densidad 6sea a lo largo de los periodos de crecimiento.

La intervencion temprana y el hecho de contar con un buen especialista en ortopedia en su equipo
pueden hacer que este proceso se desarrolle sin problemas.
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A medida que su hijo crece, la escoliosis puede convertirse en un problema de comodidad

y respiracién. Se puede considerar la posibilidad de operar para corregir la curvatura.

Es un procedimiento importante, pero puede ofrecer alivio. Otro problema ortopédico comdn para
los niflos con MTM es la subluxacién de cadera. Esto ocurre cuando la bola del fémur se disloca
parcialmente de su cavidad y se debe en parte a la hipermovilidad de la articulacién y a la ausencia
de carga de peso. Trabajar con su equipo de terapia para adquirir un bipedestador para ayudar a

su hijo en el ejercicio de soporte de peso para mantener la estabilidad de la articulacién puede
ayudar con este problema, asi como dar una entrada adecuada en los huesos para evitar una mayor
debilidad y una dislocacion o fractura completa. El bipedestador asegura a su hijo en una posicién
vertical en dngulos progresivamente desafiantes mientras asegura las rodillas, las caderas y el
pecho y tiene un reposacabezas. Un dispositivo para simular el gateo, llamado gateador, utiliza un
concepto similar para soportar el peso en las rodillas y los brazos.

Tenga en cuenta que la adquisicion de equipos especiales por parte del seguro puede tardar

6 meses 0 mas, asi que no se demore en empezar. Tenga en cuenta sus otras opciones, como los
armarios de equipos de la MDA que prestan equipos a las familias cuando los tienen disponibles,
asi como otras familias en los grupos de apoyo de Facebook que pueden tener equipos que

ya no utilizan. Visite el Programa de intercambio de equipos del JFF para este proposito.
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MOVILIDAD

Como se ha mencionado
anteriormente, la mayoria
de los nifos no son
ambulantes y requieren

el uso de unasilla de
ruedas. Los ninos suelen
adaptarse muy bien a una
silla de ruedas eléctrica,
controlada por un joystick
u otro dispositivo. Ofrece
movilidad autodirigida

a los ninos que no pueden
hacerlo de otro modo en su
desarrollo infantil.

En muchos casos, los ninos
de edades tempranas

pueden manejar juguetes
que ayudan o benefician
la movilidad, al tiempo que
contribuyen al desarrollo
muscular.

Comience a solicitar

la primera silla de ruedas
de su hijo a los 6-9 meses.
Muchos niflos empezaran
con una silla de ruedas
tipo cochecito. Conseguir
que el seguro, la ayuda
estatal u otros proveedores
de seguros paguen una
silla de ruedas puede ser
un proceso largo y puede
llevar muchos meses.




.
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OTRAS CUESTIONES Y CONSIDERACIONES

La MTM es una enfermedad muy rara y, a pesar de los grandes avances en la investigacion de

los ultimos anos, todavia no se cuenta con mucha informacién. Aungue la debilidad muscular es
claramente el principal problema que afecta a todos los que padecen MTM, hay otros problemas que
han experimentado algunos miembros de nuestra comunidad. Estas afecciones no son universales,
pero podrian estar relacionadas de alguna manera con la MTM, ya sea genéticamente o como “efectos
secundarios” de la enfermedad general.

Problemas de higado

Lamentablemente, hemos perdido a unos cuantos en nuestra comunidad debido a una hemorragia
hepatica grave/subita. EL término técnico es peliosis hepatica (“peliosis del higado”). No esta claro
si esto podria estar relacionado ni coémo podria estar relacionado con el gen MTM1, que afecta
principalmente a los musculos, pero todavia hay muchas incégnitas sobre esta enfermedad.

La peliosis hepatica se manifiesta en forma de quistes llenos de sangre en el tejido hepético que
pueden romperse y causar graves hemorragias internas. Existen algunos informes de casos
(algunos publicados, otros simplemente compartidos en nuestra comunidad) que se remontan al
menos a la década de 1990, aunque no se ha estudiado mucho en términos de qué hacer para la
deteccidn, la prevencién y el tratamiento. Es una complicacién algo rara en una enfermedad que
ya es rara. Se pueden realizar estudios de imagen como la resonancia magnética, la tomografia
computarizada y la ecografia para buscar signos de peliosis, y usted y su médico deben considerar
la posibilidad de realizar examenes periddicos. Sin embargo, no hay pruebas fehacientes de que

el cribado con ecografia o los estudios de rutina de la funcién hepatica en sangre sean capaces de
detectar la peliosis hepatica antes de que se produzca una hemorragia potencialmente mortal.

Si un nino con MTM presenta fiebre y dolor abdominal inexplicables, es importante considerar

la peliosis como causa y, en ese momento, el diagndstico por imagen (ecografia/tomografia
computarizada/resonancia magnética) deberia ser adecuado para su deteccion.

En algunos nifios con MTM se han producido otros problemas hepaticos, como elevacion de las
enzimas hepaticas, niveles elevados de acidos biliares o sales biliares y calculos biliares de calcio.
El especialista de su hijo puede sugerir una biopsia de higado. Este procedimiento no esta exento
de riesgos significativos y debe considerarse solo a la luz de la terapia que pueda anadirse o
cambiarse como resultado de lo que se observe en la biopsia. Nifios con MTM murieron como
resultado de una hemorragia incontrolada durante las biopsias hepaticas. Es importante tener en
cuenta que, aunqgue las pruebas de laboratorio pueden indicar que los tiempos de hemorragia son
normales, algunos de los nifos presentan hemorragias prolongadas a pesar de los resultados
normales de las pruebas de laboratorio. A veces, la funcidn hepatica anormal puede ser causada por
medicamentos, y a menudo los problemas hepaticos se resuelven por si solos. En algunos casos,
la medicacién es necesaria para ayudar a resolver la funcién hepatica anormal.
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Crisis epilépticas

Algunos nifios con MTM también presentaron crisis epilépticas, aunque la prevalencia de esto es
rara (4 % en un estudio). Las crisis epilépticas se definen como un aumento excesivo de la actividad
eléctrica en el cerebro. Pueden ser focales (en una zona del cerebro), multifocales (en muchas
zonas del cerebro) o generalizadas (en todo el cerebro). Algunos tipos de crisis epilépticas son las
crisis de ausencia, las crisis parciales y las crisis tonicoclonicas. La causa de las crisis epilépticas
en estos nifnos no se conoce bien, aunque a veces pueden ser consecuencia de una falta de oxigeno
prolongada, fiebre o infecciones graves. Las crisis epilépticas no controladas pueden provocar
danos cerebrales importantes e incluso la muerte.

Aveces, las crisis epilépticas pueden ser dificiles de identificar o pueden pasar desapercibidas.

Por ejemplo, durante una crisis de ausencia, el nino puede quedarse con la mirada perdida

o “perder el contacto” y no responder. Este tipo es facil de pasar por alto porque los nifios con MTM
suelen ser poco verbales y débiles, y pueden tener tiempos de parpadeo prolongados. Las crisis
de ausencia suelen durar de unos segundos a varios minutos. Las crisis tonicoclénicas son mas
evidentes, con la rigidez y las sacudidas del cuerpo. Este tipo puede durar de varios minutos

a mucho mas. Las crisis epilépticas pueden presentarse de forma diferente, desde el tipo

de ausencia con mirada fija, una pequeina sacudida o un movimiento repetitivo en una extremidad

o en la cara, hasta el tipo de sacudida tdnica clonica del cuerpo mds importante.

Algunos nifos pueden experimentar un “aura” antes de la crisis epiléptica propiamente dicha que
puede consistir en una sensacién de que se avecina una convulsiéon, entumecimiento, un olor extrano
0 un sabor extraio. Después de una crisis epiléptica (periodo postictal), los nifios pueden estar
confusos, somnolientos, tener dolor de cabeza, no responder o estar molestos durante un periodo

de tiempo. Es posible que observe una frecuencia cardiaca alta o baja, una disminucién de los niveles
de oxigeno de su hijo, piel sudorosa u ojos en blanco. Si sospecha que su hijo esta sufriendo una crisis
epiléptica, debe gritar su nombre e intentar determinar si responde durante a crisis.

Un EEG (electroencefalograma) puede ayudar a establecer el riesgo potencial de crisis epilépticas

y rara vez captara una crisis en si. Como tal, un EEG solo mostrara la actividad cerebral actual, no
mostrara si se han producido crisis epilépticas en el pasado; por Lo tanto, es mas Util para comprender
el riesgo de crisis epilépticas y para orientar la eleccion de los medicamentos anticonvulsivos si son
necesarios. En algunos casos, un electroencefalograma prolongado (hasta 24 horas o mas) puede

ser Util para captar una grabacion de una crisis epiléptica en el momento en que se produce y esto
puede ayudar a su neurdlogo a determinar si los “episodios” que su hijo esta experimentando son
realmente crisis epilépticas, o son en cambio otros tipos de movimientos o comportamientos. Las crisis
epilépticas son muy variables. Si cree que su hijo puede tener estas crisis, hable con su médico.
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Testiculos no descendidos

Los testiculos no descendidos son comunes en la MTM y, aungue no son directamente perjudiciales,
pueden aumentar el riesgo de cancer testicular mas adelante. Muchos padres han optado por bajar los
testiculos de forma manual mediante una intervencién quirdrgica.

Ojos secos

Los ninos con MCN/MTM tienden a parpadear con menos frecuencia y con menos intensidad. Esto
puede provocar sequedad ocular y lagrimeo, asi como sensibilidad a la luz brillante. Es posible que su
hijo no cierre completamente los ojos mientras duerme, lo que también provoca sequedad. Los signos
son el enrojecimiento y el lagrimeo. A largo plazo, pueden producirse abrasiones en la cérnea

y cicatrices en la superficie de los 0jos.

Varias intervenciones han ayudado a otras personas a proteger sus 0jos. Son Utiles las gotas
lubricantes aplicadas con frecuencia durante el dia y una pomada de venta libre por la noche. Se
recomiendan las pomadas y gotas sin conservantes. Existen unas gafas nocturnas que han resultado
ser muy protectoras y ayudan a mantener la humedad continua. Existe una intervencion quirlrgica
que puede ayudar, pero que conlleva sus propios riesgos, en la que se coloca un punto de sutura para
mantener los parpados mas juntos.

Las gafas son un gran apoyo debido al sellado de la humedad y a que mantienen los ojos cerrados.
Aqui hay un enlace a una pagina que muestra un ejemplo de pomada para los 0jos que normalmente

se puede comprar en una farmacia local: http:/www.refreshbrand.com/Products/refresh-lacrilube

Infecciones de oido

La acumulacion de liquido detras de los timpanos puede producirse debido a la falta de deglucion

y puede estar relacionada con el uso cronico de respiradores. Este liquido puede ser doloroso e
infectarse, lo que requiere un tratamiento con antibiéticos. A algunos nifos se les colocan pequenos
tubos de oido (también llamados tubos de miringotomia) en los timpanos para permitir la salida del
exceso de liquido, lo que ayuda a prevenir las infecciones de oido.
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Problemas dseos

Con el tiempo, los huesos que no se someten a ejercicios de carga no desarrollan la misma fuerza

y grosor que los nifos activos. Esto puede significar que los huesos son mas susceptibles a sufrir
fracturas. EL médico de su hijo puede remitirlo a un especialista para que le haga un seguimiento.

En general, la administracion de suplementos de calcio y vitamina D puede ser Util para mantener una
densidad 6sea adecuada y una salud 6sea general, y deberia considerarse en todos los individuos con
MTM. También es importante optimizar la exposicion al sol si es posible, ya que es la mejor fuente

de vitamina D para el organismo. Algunas familias han probado tratamientos con biofosfonatos para
ayudar a fortalecer los huesos.

Otras complicaciones

Existen otras complicaciones que se han documentado o autoinformado y se compartieron dentro

de nuestra comunidad. Estas complicaciones (informadas en menos del 10 % de los individuos con
MTM, y a menudo mucho menos que eso) incluyen: calculos renales, calculos biliares, esferocitosis
(un cambio en la forma de los gldbulos rojos), estenosis pildrica (un estrechamiento del esfinter entre
el estdmago y el intestino delgado), tendencia a las hemorragias por vitamina K, ritmos cardiacos
anormales, retraso en la madurez sexual con baja testosterona, problemas dentales debido a una
boca mas pequena o un paladar alto, hidrocefalia (acumulacion de liquido dentro del cerebro), HIE
(encefalopatia isquémica hipdxica, dafo cerebral causado por la falta de oxigeno) problemas de

visién, pérdida de audicion, plaquetas bajas, bazo agrandado, problemas de hemorragia, velocidad

de procesamiento de la informacién mas lenta y bajos niveles de energia. Cuando los nifios con
trastornos neuromusculares reciben anestesia, tienen un riesgo ligeramente mayor de sufrir
complicaciones relacionadas con el uso de la anestesia. Por lo general, los anestésicos se toleran bien,
pero es muy importante que los profesionales médicos implicados sean conscientes de estos mayores
riesgos. Deben evitarse los agentes bloqueantes neuromusculares (como La succinilcolina).

Por el contrario, los individuos con MTM NO tienen riesgo de desarrollar hipertermia maligna (HM).

ATENER EN CUENTA: todas estas son complicaciones RARAS en un tras-
torno muy raro. Es posible que su hijo nunca se vea afectado por ninguna

de las “otras complicaciones”. Sin embargo, queremos que esté totalmente
equipado por si surge la necesidad.
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MEDICAMENTOS UTILIZADOS A MENUDO POR LOS NINOS
CON MTM

Es posible que a su hijo le receten medicamentos de uno u otro tipo. Cada nifo es Unico
y tiene su propia lista de medicamentos prescritos para él.

La siguiente es una lista de algunos de los medicamentos utilizados:

BROMURO DE IAPRTROPIO DE ALBUTEROLY SULFATO DE ALBUTEROL (DUONEB®): se utiliza
para prevenir y tratar las sibilancias y la falta de aire causadas por problemas respiratorios.

GOTAS/POMADAS PARA LOS 0JOS: ayudan a mantener los ojos humedos y ayudan con
el enrojecimiento, la picazon y los ojos llorosos.

PROPIONATO DE FLUTICASONA (FLOVENT®): los esteroides inhalados, también llamados
corticosteroides, reducen la inflamacién de los pulmones. Se utilizan para tratar el asma y otras
afecciones respiratorias. Los esteroides inhalados reducen la inflamacion de los pulmones,

lo que permite respirar mejor. En algunos casos, también reducen la produccién de mucosidad.

PAMIDRONATO: se utiliza para tratar los niveles elevados de calcio en sangre y ciertos problemas
dseos (metastasis 6seas/lesiones). También se utiliza para tratar un determinado tipo de enfermedad
6sea (enfermedad de Paget) que provoca huesos anormales y débiles.

FENOBARBITAL: se utiliza habitualmente para tratar las crisis epilépticas en nifios pequenos; puede
administrarse por via intravenosa, inyectarse en un musculo o tomarse por via oral.

PREDNISONA: la prednisona proporciona alivio a las zonas inflamadas del cuerpo. La prednisona es
un corticosteroide (medicamento similar a la cortisona o esteroide). ActUa sobre el sistema inmunitario
para ayudar a aliviar la hinchazdn, el enrojecimiento, el picazén y las reacciones alérgicas.

PREVACID®: se utiliza para tratar y prevenir las Ulceras estomacales e intestinales.

PULMICORT®: se utiliza para controlar y prevenir los sintomas (sibilancias y falta de aire) causados
por el asma. ActUa directamente en los pulmones para facilitar la respiracion, lo que reduce la irritacion
e inflamacién de las vias respiratorias.
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PULMOZYME: se utiliza para mejorar la respiracion y reducir el riesgo de infecciones pulmonares.

Se utiliza junto con otros tratamientos (por ejemplo, fisioterapia toracica, medicamentos, suplementos
nutricionales). Actda en las vias respiratorias disminuyendo la pegajosidad/espesor de la mucosidad
para que pueda ser eliminada de los pulmones mas facilmente.

SINGULAIR®: un medicamento que se utiliza habitualmente para prevenir los ataques de asma
y los sintomas de alergia.

TRIAMCINOLONA: la pomada de acetonido de triamcinolona, (nombres de marca: Cinolar, Kenalog,
Triderm) es una pomada de corticoesteroides tdpicos para la piel, que se utiliza para tratar

la inflamacion o la irritacidn causada por afecciones tales como reacciones alérgicas,

eczema \ psoriasis.

URSODIOL: se utiliza para disolver ciertos tipos de calculos biliares y evitar que se formen.

VITAMINAS Y MINERALES: como la vitamina D, se consideran nutrientes esenciales porque, actuando
conjuntamente, desempenan cientos de funciones en el organismo. Ayudan a fortalecer los huesos,

a curar las heridas y a reforzar el sistema inmunitario. También convierten los alimentos en energia

y reparan el dano celular.

ZOLOFT®: un antidepresivo que se utiliza principalmente para tratar los trastornos depresivos
importantes.

ZYRTEC®: se utiliza para tratar los sintomas del resfrio o la alergia, como estornudos, picazones,
ojos llorosos o secrecién nasal.
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CUIDADOS DE SU HIJO EN CASA

Todos los padres deben recordar, ante todo, que los ninos con MTM/MCN son simplemente eso:
iNifios! Tienen todas las esperanzas y los suenos, el impulso, la determinacion, el amor y el cuidado
de cualquier otro nifo que nace en este mundo. Los nifios con MTM son inteligentes, carinosos

y divertidos.

Les encanta jugar, hacer origami, construir maquetas, ver deportes, conducir karts, pilotear aviones
de control remoto, pasear por el bosque, jugar en la piscing, practicar deportes, salir con los amigos
e jincluso ayudar en la casa y el jardin! Si se les dan muchas de las mismas oportunidades que

a cualquier otro nifo, los nifos con MTM prosperan y aman la vida.

Por ello, en esta seccion encontrara consejos sobre como (y cudndo) poner en marcha sistemas que
lo ayuden a brindarle a su hijo la mejor atencién posible.

™
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Equipo Médico Duradero (DME)

El equipo médico comun a los hogares familiares de MTM suele ser suministrado y mantenido por
una empresa de Equipos Médicos Duraderos (DME, por sus siglas en inglés). EL mejor momento para
crear su lista de suministros necesarios es cuando todavia estd en el hospital con el equipo

de profesionales médicos que conocen las necesidades de su hijo. También es el momento mas facil
para que su compania de seguros apruebe los articulos, ya que estaran ansiosos por dar de alta

a su hijo del hospital para que reciba atencion en casa, donde los gastos de atencion serdn menores.
Solicite todos los articulos que su equipo cree que necesitara y pida también articulos de reserva.
Aveces, la autorizacion estandar proporcionada por su compania de seguros sera inferior a lo que
su hijo necesita, ya que las normas no siempre se redactan teniendo en cuenta enfermedades como
la MTM. Es posible que su médico tenga que escribir una carta de necesidad médica o una carta

de sobreutilizacidon para acompanar la prescripcion y explicar que la cobertura esta garantizada
para su hijo.

41
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Cuidados de enfermeria

Algunas companias de seguros y muchos programas estatales de asistencia brindan asistencia a
domicilio. Algunos estados solo proporcionan cuidados de enfermeria a domicilio para los que estan
conectados a un respirador. El trabajador social del hospital deberia poder hablar con usted sobre los
cuidados de enfermeria y ayudarle a seleccionar una agencia de enfermeria.

La Joshua Frase Foundation también puede ayudarlo a ponerse en contacto con otras familias

de su zona para que pueda conocer mejor sus opciones de enfermeria.
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Terapias de intervencion temprana (El)

La intervencion temprana (El, por sus siglas en inglés) es un programa que proporciona terapias a los
nifos con retrasos en el desarrollo. Los servicios de intervencion temprana son un mandato federal a
través de la Ley de Educacion para Personas con Discapacidades. Normalmente, los nifios con MTM
podran recibir terapias de El hasta los tres afos, momento en el que las escuelas deben hacerse cargo
de las terapias. Sus terapias de El pueden incluir, entre otros, a la terapia fisica (PT, por sus siglas en
inglés), terapia ocupacional (OT, por sus siglas en inglés) y terapia del habla (ST, por sus siglas en
inglés). Otras ayudas ofrecidas a través de la El pueden incluir también tecnologia de asistencia

y servicios nutricionales. Dependiendo del estado, muchas de estas terapias se proporcionaran

en su casa. Estos servicios pueden tener una cuota familiar dependiendo del estado y de los ingresos

de su familia.
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Cuidar al cuidador

La experiencia de tener un hijo con necesidades especiales es una tarea desalentadora y a veces
puede resultar abrumadora tanto para usted como para su pareja. Sepa que es normal y que buscar
el apoyo de otras personas, como la familia, los amigos, otras personas de la comunidad y asesores
profesionales, suele ser Util. Nadie esta realmente solo. A veces, un terapeuta familiar puede ser

Util para las familias que atraviesan los cambios asociados a su hijo con necesidades especiales.
Recuerde que cuando esta fisica y emocionalmente sano puede cuidar mejor a su hijo.
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Los gastos médicos de las personas con MTM son extraordinarios. A menudo, los planes de seguros
primarios no cubren todos los servicios médicos necesarios y la mayoria no incluye la cobertura

de los servicios de enfermeria a domicilio que necesitan la mayoria de los nifios con MTM. Es muy
importante investigar a qué programas estatales puede acogerse su hijo, incluido el SSI (Seguridad
de Ingreso Suplementario) o los programas de exencion de Medicaid. Todos los estados tienen un
programa de exencion de Medicaid para los nifios que dependen de la tecnologia médica para vivir
en casa. En muchos estados, nuestros nifios con MTM podran acogerse a este programa de Medicaid
gue no tiene en cuenta los ingresos de la familia, sino que se concede Unicamente en funcién de las
necesidades médicas de su hijo. Es importante informar a su compania eléctrica que su hijo

es dependiente de la electricidad.

Aungue la intencién de este programa de exencion se implementd especificamente para nifos como
los nuestros, algunos estados tienen clausulas de exclusién, listas de espera o recursos limitados.
Es importante hablar con el personal del hospital/trabajador social inmediatamente para solicitar
cualquier programa de exencion de Medicaid al que pueda optar su hijo para garantizar la mejor
cobertura posible. Como solicitar los beneficios del seguro social para personas discapacitadas con

miopatia miotubular.
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La participacion de nuestra comunidad es primordial para garantizar el éxito potencial de estas
terapias que se estan estudiando. La investigacién ha avanzado tanto gracias a que familias como
usted han estado dispuestas a compartir su informacion familiar y médica con estos cientificos. Para
ver todas las iniciativas de investigacion para nuestra comunidad y para participar, vaya a la pagina
Get Involved (Involucrarse) en el sitio web de JFF. Ademas, otra iniciativa muy importante

es el Registro Familiar Internacional de Miopatias Centronucleares y Miotubulares, cuyo objetivo

es crear una relacion investigador-paciente que permita a los investigadores conocer mejor la
MCN/MTM y localizar sujetos para realizar ensayos clinicos. Si usted o un miembro de su familia
se encuentra afectado con MCN/MTM,, registrese aqui; solo le llevara diez minutos de su tiempo.
Hay otros dos registros que también utiliza nuestra comunidad: CMDIR y el Registro de Pacientes
con Miopatia Miotubular y Centronuclear. Puede encontrar los tres registros en el sitio web de

Joshua Frase Foundation. Muchos de los sujetos implicados en los estudios preclinicos para nuestra

comunidad hasta este momento, como RECENSUS, han utilizado estos mismos registros.

Hay dos empresas de biotecnologia que se estan acercando a los primeros tratamientos para

la MTM. Audentes Therapeutics y Dynacure estan trabajando en dos tratamientos potenciales
diferentes que han demostrado ser prometedores en los datos de laboratorio y preclinicos. Ambas
empresas han comenzado los ensayos clinicos (pruebas en humanos) y estan muy interesadas
en conectar con la comunidad de MCN/MTM y marcar la diferencia para nuestros ninos. Visite sus
paginas web en: www.audentestx.com y www.dynacure.fr.
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& CUIDADOS DE SU H1JO EN CASA

Con el uso de la tecnologia médica y la asistencia respiratoria
avanzada, el nUmero de personas que viven y prosperan con MTM
esta aumentando y superando con creces las Ultimas estadisticas
publicadas sobre esta enfermedad. La dura realidad es que la MTM
se cobra demasiadas vidas, a una edad demasiado temprana. Aunque
tenemos una esperanza increible para el futuro, lamentablemente
las familias pueden enfrentarse a la inimaginable pérdida de un hijo
mientras luchan valientemente contra esta enfermedad. Nuestra
comunidad esta aqui para usted; para ayudarlo a superar esta pérdida
y para honrar y recordar a su ser querido. No esta solo. Las personas
de nuestra comunidad que han perdido a un hijo a causa de la MTM
encuentran consuelo al conectarse con nuestra comunidad

y permitirnos el honor de ayudar a mantener el legado de su hijo
fuerte y una parte valiosa de nuestra familia global de la MTM.
Ofrecemos dos formas de honrar..". Hay mucho mas que dos
maneras, asi que decir “Hay maneras de honrar a nuestros ninos
preciosos que se fueron antes que nosotros, asi que si usted lo elige,
nos encantaria honrar a cualquier ser querido fallecido afectado por
la MCN/MTM en la pagina In Memorial (En memoria) de joshuafrase.
org. También lo animamos a que registre su informacién en el Registro

Familiar Internacional de Miopatias Centronucleares y Miotubulares (Mapa

Global); su informacion es tan crucial como la de sus hijos que ain
estan con nosotros. Para honrar a su ser querido que ha fallecido
en la pagina In Memorial, envie por correo electrénico la foto de su
hijo junto con la fecha de nacimiento y la fecha en que recibio sus
alas de angel a info@joshuafrase.org.



https://www.joshuafrase.org/life-with-cnm-mtm/in-memoriam.php
https://www.joshuafrase.org/life-with-cnm-mtm/in-memoriam.php
https://www.joshuafrase.org/research/get-involved/global-map.php
https://www.joshuafrase.org/research/get-involved/global-map.php
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Alison, Paul, Isabella y Joshua Frase - -

=

— e T
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Para empezar, hay que consultar el sitio web

de Joshua Frase Foundation, www.joshuafrase.org.
La JFF es el principal lugar para todo lo relacionado
con la MCN/MTM. Ha estado financiando la
investigacion durante mas de dos décadas y ha

financiado mas del 50 % de los délares de la
investigacion mundial preclinica para la terapia
génica. Varias de nuestras familias comparten su viaje

de perseverancia y esperanza en historias de familias.

El sitio web tiene toneladas de materiales que le
resultaran Utiles. La pagina de Facebook de Joshua
Frase Foundation es Joshua Frase Foundation

supporting Centronuclear and Myotubular
Muyopathu; es una pagina publica para las
actualizaciones de las iniciativas de investigacion

y los acontecimientos dentro de nuestra comunidad.

Grupos de apoyo en Facebook
También hay una comunidad maravillosamente
activa y solidaria en Facebook. Estos son enlaces
a algunos de los grupos cerrados mas activos;
CNM/MTM Families United y MTM/CNM
(Myotubular/Centronuclear Myopathy) Family

Support & Discussion.

Este foro es donde los padres pueden hacer
preguntas, discutir temas de MCN/MTM y encontrar
animos de nuestra comunidad global.
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https://www.facebook.com/groups/MtmCnmFamilySupportandDiscussion/?fref=ts

Donde hay voluntad hay cura

La familia de William Whiston creé Will Cure,
www.will-cure.org, para recaudar fondos para apoyar
la investigacion médica de la MTM. Sus esfuerzos

continvan financiando a cientificos y proyectos que
trabajan para conseguir nuevas terapias para los
ninos con MTM.

Conferencia de la familia

con MTM-MCN

Hay una conferencia de la familia con MTM-MCN
bianual, www.mtm-cnm.com, que se celebra en

los Estados Unidos. Se trata de un evento de base
organizado por un equipo de familias que ofrece

una magnifica oportunidad para conectar con otras
familias y con los principales investigadores en
persona. El sitio web de la conferencia y el grupo

de Facebook son excelentes para obtener recursos

y establecer contactos con las familias.
www.facebook.com/groups/mtmcnmfamilyconference

Myotubular Trust

Anne Lennox y Wendy Hughes, dos padres de nifos
afectados por miopatia miotubular, crearon

la Myotubular Trust www.myotubulartrust.com

en febrero de 2006. Rapidamente se convirtié en
una de las principales fuentes de financiacion y de

informacion. Con sede en el Reino Unido, apoyan
los esfuerzos en todo el mundo y se centran en

la investigacion europea.

Joshua Frase Foundation

WHERE THERE'S A THERE"S A

WILL CURE

FOUNCoTIoN lor Myahuuior Myopaliy

amily Connection, Inc

Pyt s R th Rekof icmbign

myotubular trust

FINDING STRENGTH
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ZNM - Zusammen Stark E.V.

Son la asociacion para las miopatias miotubulares o ' b~
- / 2

y otras miopatias centronucleares en Alemania. & - ..'1”" d
- . . A 1

Dan voz a las familias, comparten informacion sobre ";;;:.;::f-

la MCN y las ultimas investigaciones y establecen g L5~

redes con otras organizaciones. Se fundo < P

el 5 de junio de 2015. ZNM

https:/www.facebook.com/znmstark/

Médicos/genetistas con los
que contactarse

El sitio web de Joshua Frase Foundation ofrece ﬁ H
una lista de clinicos que se destacan en la atencién ﬁ w

a ninos con MTM. www.joshuafrase.org/resources/ ‘ l

clinicians-to-contact.php Y

Hospitales Shriners

Los hospitales Shriners pueden ser un recurso
maravilloso para las familias con MTM. Hay que
rellenar una solicitud que se encuentra en el sitio
web de Shriners.

www.shrinershospitalsforchildren.org Ehrinars Hnspitals
' ' for Children®
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Clinicas de la Asociacion de Distrofia
Muscular (Muscular Dystrophy
Association, MDA)
La MDA, www.mda.org, mantiene una red de 200
clinicas especializadas en todo Estados Unidos
y en Puerto Rico. La mayoria de las clinicas de la MDA
estan situadas en hospitales universitarios,
y muchos de los directores de las clinicas de la MDA
.. . Muscular
son profesores de la facultad de medicina de la mA Dystrophy
universidad, ademas de médicos activos. Association
Las clinicas de MDA utilizan un enfoque de equipo
multidisciplinario, lo que significa que las personas
pueden ver a especialistas de la salud bien informados
de una variedad de disciplinas, todo en un solo lugar.

MedicAlert Foundation

Considere la posibilidad de utilizar una identificacion
de alerta médica. Suelen llevarse en forma de pulsera

o collar y pueden alertar a los primeros intervinientes MEdchlert
de problemas médicos criticos en una emergencia "FOUNDAT I ON

médica. www.medicalert.org

Grupos de apoyo adicionales para
nuestras familias de todo el mundo.
Visite la pagina web JoshuaFrase.org para localizar

otras fundaciones, recursos y apoyo en su pais.
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BLOSARIO DE
TERMINOS MEDICOS

ALVEOLOS: Pequenos sacos de aire en los
pulmones que dan al tejido un aspecto de
panal y amplian la superficie de intercambio
de oxigeno y dioxido de carbono.

APNEA DEL SUENO: Pausas anormales

en la respiracion durante el suefo. Es normal
que la frecuencia respiratoria disminuya
cuando alguien duerme; sin embargo,

a veces se ralentiza demasiado. Si alguien
hace largas pausas entre respiraciones,

se puede acumular didxido de carbono

en el torrente sanguineo. Cuando esto ocurre,
es posible que no llegue suficiente oxigeno
al cerebro (hipoventilacidn). La apnea del
sueno es estresante para el organismo.
Cuando alguien tiene una hipoventilacion
cronica (a largo plazo) no tratada, puede
provocar una insuficiencia cardiaca u otros
problemas multisistémicos.

ARRITMIA: Un cambio en el ritmo de los
latidos del corazon.

ARTROGRIPOSIS: Una condicion que

hace que un bebé nazca con multiples
contracturas. Puede ser un sintoma temprano
de CMD, pero puede confundirse con otras
causas de contracturas observadas al nacer.

ASPIRACION: Cuando algo (comida, liquido,
mucosidad, etc.) va a los pulmones en lugar
de ir al estémago o salir por la boca o la nariz.
Cuando una sustancia es aspirada hacia los
pulmones, puede provocar una infeccién
pulmonar (como la neumonia).

ATELECTASIA: Condicién en la que los
alveolos de los pulmones han colapsado
0 no se abren para recibir aire. Una parte
o la totalidad de los pulmones que se han
colapsado o han desarrollado atelectasia
no participan en el intercambio de gases
y pueden correr el riesgo de sufrir una
infeccién, lo que puede contribuir a que los
niveles de oxigeno sean bajos. Esto puede
deberse a una obstruccion de las vias
respiratorias o a la presion ejercida sobre
ellas desde fuera de los pulmones.

ATENCION MULTIDISCIPLINARIA: Cuando
proveedores de atencidn sanitaria con
diferentes areas de experiencia trabajan
juntos como un equipo, por ejemplo, cuando
un neurodlogo, un neumondélogo, un
fisioterapeuta y un dietista trabajan

juntos para ayudar a mejorar la salud

de un paciente.

BI-PAP: También conocida como presién
positiva binivel en las vias respiratorias,

es una maquina relativamente pequena

y silenciosa que proporciona una ventilaciéon
no invasiva y crea una presion y un flujo

de aire que estan en sintonia con la propia
respiracion. La Bi-PAP tiene dos niveles de
presion en las vias respiratorias: una presion
alta cuando la persona inspira y una presion
baja cuando la cuando la persona exhala. Una
maquina Bi-PAP puede programarse para que
realice un ciclo cuando la persona respira,

0 puede ajustarse a un ciclo temporizado.
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BOLSA DE RESUCITACION MANUAL
“AMBU": Una bolsa Ambu® (una forma
de reanimacién manual modificada) es
un dispositivo manual que se utiliza para
proporcionar manualmente insuflaciones
de aire en los pulmones, a través de una
mascara facial o una conexién a una
traqueotomia, de los pacientes que no
respiran adecuadamente por si mismos.

CAPACIDAD VITAL FORZADA (FVC):

La cantidad maxima de aire que una persona
puede expulsar luego de realizar la mayor
respiracion posible. La FVC puede ayudar

a medir si hay un problema de funcién
pulmonar, como la debilidad de los mdsculos
respiratorios, o si hay una infeccion.

CONTRACTURA: Tension en los musculos
o tendones alrededor de una articulacion,
que impide que se mueva en su totalidad.
Por ejemplo, una contractura en la rodilla
puede impedir que la rodilla se enderece
o se doble completamente.

CRISIS EPILEPTICA: Un aumento excesivo
de la actividad eléctrica en el cerebro. Este
aumento puede permanecer en una sola
parte del cerebro (crisis de ausencia o parcial)
o recorrer todo el cerebro a la vez (crisis
tonicoclénica). Un ataque puede presentarse
de forma diferente, dependiendo del lugar del
cerebro del que provenga el ataque. Algunas
personas pueden tener crisis epilépticas en
las que se les tensa todo el cuerpo, solo un
brazo o solo una pierna, hasta una crisis en la
que solo parece que estan mirando fijamente.
Si le preocupa la posible actividad convulsiva
de su hijo, hable con su profesional sanitario.

GLOSARIO DE TERMINOS MEDICOS

Joshua Frase Foundation

CUIDADOS PALIATIVOS: Un tipo de
atencion multidisciplinar para personas con
enfermedades médicas graves. Los cuidados
paliativos son diferentes de los cuidados al
final de la vida o de los cuidados de hospicio.
El objetivo de los cuidados paliativos es
mejorar la calidad de vida del paciente y

su familia reduciendo los sintomas de la
enfermedad. ELl compromiso temprano con
un equipo de cuidados paliativos es a menudo
extremadamente Util para navegar por los
complejos desafios que se enfrentan

en el cuidado de las personas con MTM.

DEFENSOR: Trabajar con los proveedores
de atencion médica de su hijo como

un miembro del equipo para hacer lo mejor
para su hijo. A veces, esto puede significar
hablar cuando no se siente comodo con
una situacién o un plan de atencién, buscar
una segunda opinion o identificar a un
defensor dentro del equipo de atencion
médica de su hijo.

DESARROLLO DEFICIENTE: Término
utilizado para describir a los bebés o nifios
pequefos que No crecen 0 ganan peso como
se espera. Suele estar relacionado con la
falta de ingesta de alimentos suficientes
para satisfacer las necesidades caléricas del
nifo o con la incapacidad de absorber los
nutrientes de los alimentos.
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DIAGNOSTICO: EL nombre especifico
de un trastorno médico.

DISMOTILIDAD: Cuando los alimentos
digeridos no se mueven por el estdbmago
o los intestinos a la velocidad adecuada.
Los alimentos digeridos se mueven por
el cuerpo cuando los musculos de los
intestinos se mueven como una ola para
empujar los alimentos. A veces la ola se
mueve demasiado lento y puede causar
estrenimiento. Otras veces se mueve
demasiado rapido y puede causar diarrea.

DISPOSITIVO INSUFLADOR-EXUFLADOR:
Maquina utilizada para ayudar a fomentar
una buena funcion pulmonar simulando

una tos; los pulmones se llenan de aire (como
si se respirara profundamente) y luego se
aspira brevemente el aire de los pulmones
(como si se tosiera con fuerza). Normalmente,
estos aparatos se ajustan a un ciclo de un
determinado nimero de toses cada vez que
se utilizan. Estas maquinas también se llaman
asistentes para toser o se conocen por 3
marca CoughAssist. Algunos nifos dicen

que tardan en acostumbrarse a usar estas
maquinas, pero que una vez que lo hacen

se sienten mucho mejor después de usarlas.

ELECTROENCEFALOGRAMA (EEG): Una
prueba de la actividad cerebral que busca

la causa de las convulsiones mediante la
colocacion de electrodos (monitores) en la
cabeza. El cerebro se comunica con nuestro
cuerpo enviando mensajes (sefales) de

un nervio a otro, lo que produce un patréon
regular que podemos esperar ver cuando el
cerebro funciona normalmente. Cuando se
observa un patrén irregular en el EEG, una
persona puede estar en riesgo de sufrir crisis
epilépticas, pero el EEG no nos dice por qué
esa persona puede estar en riesgo. Utilizando
una analogia, los nervios son como los cables
telefonicos que conectan las casas. ELEEG
controla la actividad que se produce en los
cables telefdnicos, pero no escucha

a las personas que hablan entre si.

ENFERMEDAD POR REFLUJO
GASTROESOFAGICO (GERD): Cuando

el cido estomacal sale del estbmago y sube
al esofago (el tubo que conecta la garganta
con el estdmago).

ESCOLIOSIS: Curvatura lateral anormal

de la columna vertebral (huesos de la
espalda) que hace que la columna adopte una
forma de “C”" 0 “S”. Este tipo de curvatura es
diferente de una curvatura en la parte baja
de la espalda (regidn lumbar) que hace que
el estdmago sobresalga (lordosis lumbar)

o de una curvatura en la parte alta de la
espalda (region toracica), que algunas
personas llaman “joroba” (cifosis toracica).
Cuando hay tanto cifosis como escoliosis,
se habla de cifoescoliosis.

56 | Gufafamiliar de la miopatfa miotubular del Consejo Asesor Educativa de la JFF



ESPIROMETRIA: La espirometria, la mas
comun de las pruebas de funcion pulmonar,
mide la cantidad de aire que entra y sale

de los pulmones.

ESTOMA DE TRAQUEOTOMIA: La abertura
en el cuello donde se inserta el tubo de
traqueotomia. También se conoce como
"estoma traqueal”.

EVALUACION FIBROENDOSCOPICA

(0 ENDOSCOPIA): Un procedimiento que
utiliza un tubo largo y delgado y una luz para
mirar dentro de una persona. Por ejemplo,

la endoscopia puede utilizarse para observar
los intestinos (colonoscopia) o los pulmones
(broncoscopia).

FLUJO MAXIMO DE TOS: Medicion de la
fuerza con la que alguien puede toser; esto
ayuda a medir la funcién pulmonar y la
capacidad de la persona para eliminar las
secreciones (es decir, sacar la mucosidad
de los pulmones).

FRECUENCIA RESPIRATORIA: EL nimero
de respiraciones por minuto que realizamos.
Un adulto suele respirar entre 12 y 20 veces
por minuto. Los nifos respiran mas rapido
que los adultos (aunque el ritmo depende
de la edad).

FUNDUPLICATURA DE NISSEN: Un “nudo”
que se ata quirdrgicamente en la parte
superior del estdmago para ayudar a prevenir
la enfermedad de reflujo gastroesofagico
(ERGE) grave.

GLOSARIO DE TERMINOS MEDICOS

Joshua Frase Foundation

GASES EN SANGRE: Prueba para medir las
concentraciones de oxigeno (02) y diéxido

de carbono (CO2) en la sangre, junto con el
pH sanguineo y el nivel de bicarbonato. Es un
buen indicador de una ventilacion adecuada.

GONIOMETRIA: la medicién del 4ngulo
de una articulacién, o de cuanto puede
doblarse y extenderse una articulacion.

HABILIDADES MOTORAS COMPUESTAS:
Una forma de medir varios tipos diferentes
de habilidades motoras, como la escritura
amano y la alimentacion, y juntar estas
mediciones para ver como estan los diversos
aspectos de las habilidades motoras de una
persona en general.

HIPERPLASIA GINGIVAL: Crecimiento
excesivo del tejido que forma las encias
alrededor de los dientes en la boca. Suele
ser un efecto secundario en pacientes que

no pueden cerrar la boca (por hipotonia

o debilidad muscular) o en pacientes tratados
con fenitoina, un farmaco utilizado para
controlar las convulsiones.
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HIPERTERMIA MALIGNA: Reaccion alérgica
a algunos tipos de anestesia (medicamentos
que se administran a las personas para
hacerlas dormir durante un procedimiento).
Esta puede ser una reaccién potencialmente
mortal que hace que el cuerpo se caliente
demasiado. Como todas las alergias, solo
algunas personas tienen este problema,
pero ciertas mutaciones genéticas pueden
aumentar el riesgo de hipertermia maligna.
Consulte esta guia de anestesia para el
manejo respiratorio de quienes se preparan
para la cirugia; también compartala con su
médico. Cabe destacar que los individuos
con mutaciones en MTM1 NO tienen riesgo
de hipertermia maligna. Sin embargo, las
personas con MCN causada por la mutacién
RYR1 tienen un riesgo potencial

de desarrollar MH.

HIPOPLASIA: Inadecuacién o deficiencia

de células que provoca el subdesarrollo o el
desarrollo incompleto de un tejido u 6rgano.
Subdesarrollo de una parte del cuerpo. Por
ejemplo, la hipoplasia del tercio medio facial
es un aplanamiento de la zona que rodea la
nariz que puede estar relacionado con el uso
de una mascarilla.

HIPOTONIA: EL tono es un término que
describe la cantidad de tension o la
resistencia pasiva al movimiento en un
musculo. La hipotonia se refiere a un tono
bajo (también Wlamado a veces flojo), y la
parte del cuerpo se mueve mas facilmente
de lo que deberia. EL tono alto se denomina
hipertonia o espasticidad y es cuando una
articulacion esta rigida. El tono es una medida
diferente a la fuerza (un nifo hipotdnico
puede tener una fuerza muscular residual
o incluso normal), pero a menudo es dificil
distinguir la diferencia entre el tono y la
fuerza en los nifos.

INSUFICIENCIA RESPIRATORIA: Una
condicion en la que a funcion respiratoria
es inadecuada para satisfacer las
necesidades del cuerpo.

INTERCAMBIO DE GASES: Proceso corporal
en el que el oxigeno (02) se traslada del aire
a los tejidos corporales para ser utilizado por
las células y el didxido de carbono (CO2) se
traslada de los tejidos al aire. Se produce en
los pulmones y en el torrente sanguineo.

LONGITUD DEL CUBITO: La longitud de la
parte inferior del brazo, desde la muneca
hasta el codo, que puede utilizarse para
calcular la altura cuando alguien no puede
mantenerse erguido.

MIOMETRIA: Nombre formal para medir
la fuerza muscular mediante un dispositivo
especial que mide la cantidad de fuerza
gjercida por un musculo o grupo muscular
determinado.

MONITOR HOLTER: Dispositivo que se
coloca en un paciente y que permite realizar
un electrocardiograma durante un periodo de
tiempo mas largo, normalmente de 2 o 3 dias.
Este dispositivo registra la actividad eléctrica
del corazoén y se utiliza junto con un diario
del paciente para identificar momentos del
dia o sintomas que puedan reflejar un cambio
en la actividad eléctrica registrada. Una vez
colocado el monitor Holter, el paciente suele
poder irse a casa y no necesita permanecer
en la consulta o en el hospital. EL mUsculo
cardiaco es diferente al musculo esquelético
y no se ve afectado directamente por la MTM.
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MULTISISTEMICO: Cuando varios sistemas
corporales diferentes se ven afectados por
una enfermedad o dolencia o cuando son
controlados o examinados en conjunto por
un profesional sanitario.

MUTACION GENETICA: Cambio en los
genes de una persona que altera algo del
cuerpo o de su funcionamiento. Los genes
son los planos o instrucciones de como se
fabrica todo en nuestro cuerpo. Heredamos
los genes de nuestros padres bioldgicos.

Se puede decir que nuestros genes son las
letras que se unen para producir frases en
un manual de instrucciones. Utilizando la
misma analogia, una mutacién, cuando hay
un mal cambio en los genes, es como una
falta de ortografia o cuando falta una frase o
seccién del manual de instrucciones. Todo el
mundo tiene algunos cambios en sus genes,
aligual que todo libro tiene algunas faltas de
ortografia. La mayoria de estas mutaciones
no causan grandes problemas, pero algunas
mutaciones genéticas pueden causar
problemas o enfermedades. Por ejemplo,
imagine que compro una comoda y tiene que
montarla en su casa. Es posible que haya
algunas faltas de ortografia en el manual de
instrucciones, pero puede ignorarlas porque
puede descifrar qué hacer. Sin embargo, si
faltan palabras en una frase o una seccién
del manual de instrucciones, es posible que
no sepa que tiene que utilizar tornillos para
unir todas las piezas de la cémoda. O puede
que, sin saberlo, deje los cajones en la caja

y convierta la cdmoda en una estanteria.

NEUMONOLOGO: Médico especialista
que diagnostica y trata las enfermedades
pulmonares.

I
GLOSARIO DE TERMINOS MEDICOS
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ORTOSIS: Una ayuda artificial o0 mecanica,
como una férula, para apoyar o ayudar al
movimiento de una parte del cuerpo. Entre
los ejemplos de ortesis se incluye el AFO,
que significa ortesis de tobillo y pie. Un AFO
es una férula de plastico duro de una sola
pieza que se amolda a la parte posterior

de la parte inferior de la pierna y por debajo
del pie, se sujeta normalmente con velcro

y puede llevarse sobre un calcetin y dentro
de un zapato. ELAFO proporciona apoyo

a los nifos con bajo tono y puede ayudarles
a conseguir y mantener la deambulacion.

OXIMETRIA: Medicién del contenido
de oxigeno en sangre.

PELIOSIS HEPATICA: una afeccién
vascular infrecuente que se caracteriza

por la presencia de multiples cavidades
sanguinolentas distribuidas aleatoriamente
por todo el higado. El tamafo de las
cavidades suele oscilar entre unos pocos
milimetros y 3 cm de diametro.

POLISOMNOGRAFIA (ESTUDIO DEL
SUENO): Registro de los numerosos cambios
que se producen en el cuerpo de una persona
durante el suefio. Durante el estudio,

se controlan los pulmones, el corazén

y la funcion cerebral de un paciente dormido,
junto con el movimiento de los ojos y los
musculos, mediante diferentes pruebas. Es
Gtil para entender la causa de la fatiga diurna.
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PRESION POSITIVA CONTINUAEN LAS
ViAS RESPIRATORIAS (CPAP): Una de las
formas mas utilizadas de ventilacion no
invasiva; la CPAP aumenta la presion del aire
en los pulmones durante todo el tiempo que
alguien utiliza la maquina. Esto es (til para
las personas cuyas vias respiratorias a veces
se hacen demasiado pequeias (como en el
caso de la apnea obstructiva del suefio), pero
la CPAP NO se recomienda para las personas
con problemas respiratorios debidos a la
debilidad muscular.

PRESION POSITIVAEN LAS VIAS
RESPIRATORIAS (PAP): Un tipo de
ventilacién no invasiva que se desarrolld
originalmente para personas con apnea
del sueno, pero que también se utiliza
para personas con enfermedades
neuromusculares. Hay dos tipos de PAP:
La presion positiva continua en las vias
respiratorias (CPAP) y la presion positiva
binivel en las vias respiratorias (Bi-PAP).
Una vez que las vias respiratorias se abren
con este tipo de maquina, la persona puede
respirar con normalidad.

PROGNOSIS: Como se espera que cambie
una enfermedad a lo largo del tiempo y qué
significan esos cambios para la salud y la
vida de su hijo.

PROGRESION: EL proceso o camino que
sigue una enfermedad a lo largo del tiempo.
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PRUEBA PSICOMETRICA: Nombre de un
grupo de pruebas que evallan el aprendizaje,
la cognicidn, el comportamiento, el estado de
animo y los rasgos de personalidad. Este tipo
de pruebas también puede denominarse
evaluacion psicopedagdgica. Las pruebas
especificas que se realizan no son las mismas
para todos los nifnos. Pueden cambiar debido
a la edad del nino o a las preocupaciones
especificas que deben evaluarse.

PRUEBAS DE LA FUNCION PULMONAR
(PFT): Un grupo de pruebas que miden

el funcionamiento de los pulmones para
tomar y liberar aire y Lo bien que trasladan
el oxigeno al torrente sanguineo.

PULMONAR: Todo lo que afecta los
pulmones, ocurre dentro de ellos o se
relaciona con ellos.

RESERVA PULMONAR: EL maximo aumento
de la ventilacién por minuto que se

puede mantener sin agotar los musculos
respiratorios.
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RESONANCIA MAGNETICA (RM): Imagen
detallada de la estructura de una parte del
cuerpo. Una RM proporciona muchos mas
detalles (es decir, tiene una mayor resolucion)
que un TAC o una radiografia; ademas, una
resonancia magnética no utiliza ningdn tipo
de radiacién. La RM es (til para observar
los tejidos blandos, como el cerebro y los
musculos, pero no es la herramienta ideal
para observar los huesos. Para usar una
analogia, una resonancia magnética del
cerebro es como mirar a vista “Satélite” en
Google Maps. Puede decirnos donde estan
las casas, las calles y los parques y qué
aspecto tienen todos ellos o si ha pasado
un tornado y ha causado muchos danos
estructurales. Pero con una resonancia
magnética (la imagen de la ciudad) no
podemos ver las células cerebrales
individuales o los nervios (las personas

en las casas), ni determinar la funcion del
cerebro (decir si las personas van a trabajar
a tiempo o si hay mucho trafico un dia). Una
resonancia magnética solo puede mostrarnos
la estructura.

RESPIRADOR: Un dispositivo para dar
respiracion artificial o ayudar a la ventilacion.

SONDA DE GASTROSTOMIA (SONDA G):

Un tipo de sonda de alimentacion que

se inserta quirdrgicamente a través de la piel
y directamente en el estémago. Algunos tipos
especificos de sondas G son las sondas PEG,

Llos botones Mic-Key y los botones Bard.

SONDA DE YEYUNOSTOMIA (SONDA

Y): Un tipo de sonda de alimentacién que

se inserta quirdrgicamente a través de la
piel y directamente en la parte mas baja del
estdmago, una region llamada yeyuno. Este
tipo de sonda disminuye el riesgo de reflujo.

GLOSARIO DE TERMINOS MEDICOS

Joshua Frase Foundation

SONDA NASOGASTRICA (SONDA NG):

Un tipo de sonda de alimentacion temporal
que se introduce por la nariz y termina

en el estdbmago.

SUBLUXACION: Cuando un hueso se sale
parcialmente de una articulacién pero no se
disloca por completo. En CMD, las caderas
se subluxan con frecuencia.

SUCCION: Proceso de eliminacién de las
secreciones de la via aérea/traqueostomia
mediante la aplicacién de succidn a través
de un catéter.

TECNICAS DE APILAMIENTO DE LA
RESPIRACION: Un tipo de terapia
respiratoria. EL paciente utiliza una

bolsa especial equipada con una valvula
unidireccional y una boquilla para realizar
una serie de respiraciones sin exhalar, para
expandir los pulmones mas alla de lo que
puede lograr con una sola respiracion.
Esto estira los pulmones y abre Las vias
respiratorias obstruidas.

TERAPEUTA RESPIRATORIO: Profesional
de la salud que trata a personas con
problemas respiratorios o cardiopulmonares.

TORTICOLIS: Un tipo de contractura del
cuello en la que el cuello se tuerce, lo que
hace que la cabeza se incline hacia un lado
y la oreja se acerque al hombro. Cuando un
nifo tiene torticolis, no puede girar la cabeza
completamente de un lado a otro.

TRAQ.: Abreviatura de “traqueotomia”.
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TRAQUEA: Este tubo cartilaginoso

y membranoso desciende de la laringe

y se ramifica en los bronquios principales
izquierdo

y derecho.

TRAQUEOTOMIA: Una traqueotomia es una
apertura quirdrgica en la traquea, realizada
mediante una incision quirdrgica por debajo
de la nuez de Adan (por debajo de las cuerdas
vocales). Se coloca un tubo en la abertura,

y el aire entra y sale por el tubo en lugar

de por la nariz y la boca. Para algunos,

la traqueotomia es de corta duracién.

Para otros, es duradera o permanente.

TUBO DE TRAQUEOTOMIA: Un tubo
curvado que encaja en el estoma de la
traqueotomia. Consta de una canula exterior
y un reborde que permite colocar lazos

de traqueotomia alrededor del cuello para
asegurar el tubo en su lugar. Algunas canulas
de traqueotomia también tienen una canula
interior o un manguito. Hay muchos estilos

y tamanos disponibles de una variedad de
fabricantes.

TRAQUEOTOMIA: Procedimiento quir(rgico
que crea una abertura para una via aérea
artificial con el fin de mantener la capacidad
respiratoria de un individuo.

VENTILACION: Elintercambio de aire entre
los pulmones y el entorno, que consiste
en la inhalacion y la exhalacion.

VENTILACION NO INVASIVA: Una forma
de ayudar a las personas que no pueden
respirar por si mismas o que no respiran
bien. Este tipo de asistencia ventilatoria

(respiracion) se administra mediante métodos
No invasivos, como a través de una
mascarilla, en lugar de un método invasivo
como un tubo de traqueostomia,y puede
utilizarse en momentos especificos, como
solo por la noche o solo durante las
enfermedades. A menudo se prefiere

la ventilacién no invasiva a la invasiva.

La presion positiva en las vias respiratorias
(PAP) es un ejemplo de técnica de ventilacion
no invasiva.

VENTILACION PERCUSIVA
INTRAPULMONAR (IPV): Tipo de fisioterapia
toracica en la que un dispositivo (maquina)
proporciona una vibracién muy rapida

al pecho para ayudar a movilizar las
secreciones (sacar la mucosidad de los
pulmones). Hay muchos tipos diferentes de
dispositivos de IPV; algunos son manuales,

y otro tipo es un chaleco que usa el paciente.

VIA AEREA: El pasaje que permite que el aire
se mueva hacia los pulmones.

VIDEOFLUOROSCOPIA: Un tipo de
radiografia que graba un video mientras
alguien ingiere alimentos o liquidos para
comprobar si hay aspiracion. Esta prueba
también se denomina estudio de deglucion
de bario modificado.

VOLUMEN CORRIENTE: La cantidad de aire
que inhalamos con cada respiracion.
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EQUIPO MEDICO DURADERO/DME

ASISTENTE PARA LA TOS: El asistente para la tos proporciona una terapia respiratoria no invasiva que
elimina de forma segura las secreciones de las vias respiratorias. El asistente para la tos proporciona
presion positiva a las vias respiratorias y luego cambia bruscamente a presién negativa para aflojar

la mucosidad. Esta presién de positiva a negativa simula la tos para liberar las secreciones de los
pulmones y las vias respiratorias. Los dispositivos de asistencia para la tos se utilizan para reducir

la incidencia de las infecciones respiratorias. La maquina de asistencia para la tos de Phillips
Respironics es ligera y relativamente portatil.

Asistente para la tos Phillips Respironics T70 Asistente para la tos Phillips Respironics CA300

CPT: También conocido como tratamiento de percusion toracica, puede realizarse de forma manual
0 mecanica. El método mecanico suele consistir en una oscilacion de alta frecuencia de la pared
toracica que utiliza un chaleco inflable que esta conectado a una maquina. La maquina realiza
mecdanicamente la fisioterapia tordcica mediante la vibracién a alta frecuencia. El chaleco hace vibrar
el pecho para aflojar y diluir la mucosidad. A menudo se utiliza junto con la asistencia para la tos,
aungue no siempre. El chaleco de Hill-Rom es un tipo de fisioterapia mecanica. Hay diferentes
tamanos de chalecos, e incluso simples envolturas alrededor del pecho para los mas pequenos.

Chaleco de Hill-Rom
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BOMBAS DE ALIMENTACION: Para los que se alimentan por sonda, hay dos tipos principales

de bombas de alimentacion que nuestra comunidad ha tendido a utilizar: la bomba Kangaroo

y la bomba Infinity. Por lo general, no funcionan tan bien para las alimentaciones mixtas (mezclas
de alimentos caseros, no de formula), sin embargo, se utilizan a menudo para las alimentaciones
a base de férmula. Ambos vienen con mochilas para la bomba de alimentacién y sus suministros.

{ Enterolive Infinity’ =
e =0

S—

Bomba Kangaroo Bomba Infinity

HUMIDIFICADORES: Fisher & Paykel -
ofrece muchos modelos diferentes de

humidificadores, asi como diferentes tipos \,A

de camaras. Hay dos tipos principales de !

camaras. Una se llena manualmente hasta una ;! -

linea de llenado, normalmente por un cuidador. . - i
o

La otra se utiliza normalmente con una bolsa

de agua estéril (normalmente vienen en E¥
tamafos de 1Ly 2 L), similar a lo que se veria
en un hospital.

Sistema Fisher Paykel 850
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LOS NEBULIZADORES ayudan a administrar tratamientos respiratorios. Estos pueden variar desde
una simple solucidn salina para mantener Las vias respiratorias himedas hasta el Albuterol o incluso
tratamientos mas fuertes para ayudar a los pacientes a recuperar la salud. La linea de nebulizadores
Aeroneb es algo que los hospitales han comenzado a utilizar, y recientemente se han puesto

a disposicién de algunas familias a través de su compania de equipos médicos. No todos los DME
los tienen, pero con una carta de necesidad médica, a veces se puede conseguir uno. Son silenciosos
(ultrasénicos), rompen el medicamento en particulas mas pequefias que le permiten viajar mas
profundamente en los pulmones, y por lo general entregan los tratamientos mucho mas rapido que
los nebulizadores tradicionales. Su mayor inconveniente es que la duracién de la bateria no es muy
buena. Hay innumerables marcas y modelos del nebulizador de estilo bellota. Pueden tener

un aspecto sencillo, o pueden tener formas divertidas para los nifios (como focas, etc.). Todos ellos
suelen venir con la mascarilla estandar, y también debe haber un kit para utilizarlo con un ventilador.
También se pueden comprar mascarillas con formas divertidas de animales para que los mas
pequenos se sientan Mas a gusto con sus tratamientos.

o ®
"F-E-"
2 |
v | i
" AsrEy
. s
Nebulizador Aeroneb Pro Kit de nebulizador para nifos

LOS OXIMETROS DE PULSO controlan tanto los niveles de oxigeno en la sangre como la frecuencia
cardiaca. Pueden utilizarse a tiempo completo (con la sonda normalmente en el dedo del pie),

o mediante un dispositivo portatil que se utiliza periddicamente en la punta del dedo. Masimo es una
marca comun de pulsioxis que proporcionan las empresas de equipos médicos duraderos, y utiliza una
sonda que es compatible con la mayoria de los hospitales. Un oximetro de pulso portatil en la punta
del dedo puede utilizarse sobre la marcha, para realizar comprobaciones periddicas.

)

Oximetro de pulso Masimo Rad-8 Oximetro de pulso portatil
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MAQUINAS DE SUCCION: la DeVilbiss es una maquina de aspiracién comdnmente utilizada
en nuestra comunidad, aungue no es La Unica disponible. EL modelo VacuAide tiende a ser uno
de los mas silenciosos que existen, sin embargo, no hay modelos silenciosos.

-

=

DeVilbiss QSU DeVilbiss 7305

RESPIRADORES: Hay dos respiradores principales utilizados en la comunidad de MTM: Trilogy y LTV.
Su neumondlogo puede ayudarlo a decidir cual es el mejor ventilador para su hijo. Trilogy de Philips
Respironics es uno de los dos respiradores mas utilizados por los nifios con MTM. Viene con una bolsa
para el hombro y puede montarse en una silla de ruedas o en un cochecito. El respirador LTV es el
otro ventilador mas utilizado por los nifios con MTM. Dispone de una funda que permite acoplarlo a las
sillas de ruedas. Como ventaja adicional, actualmente las baterias de los respiradores Trilogy también
funcionan en las maquinas de asistencia para la tos (ambas fabricadas por Phillips Respironics). Con

la constante evolucion de la tecnologia, estan apareciendo nuevos respiradores en el mercado que
quizas no se muestren aqui.

Trilogy 100* LTV® 1150
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TRANSPORTE/ASIENTOS DE AUTOMOVIL,
COCHECITOS Y MAS

Cama infantil para automoévil Cosco Dreamride La silla para automévil Britax B-Agile/B-Safe
Las camas infantiles para automavil pueden ofrece una mayor reclinacion que la mayoria
ser una buena alternativa para los bebés que de las sillas para automovil, y forma parte de
estan en la UCIN y no pueden pasar el reto una configuracion de cochecito mas grande.
de la silla para automovil para volver a casa. Ofrece una mayor reclinacion que la mayoria

de las sillas para automovil.

Chicco NextFit, una silla para automovil Asiento elevador Carrot 3. Carrot fabrica
convertible con la funcionalidad comprobada una larga linea de equipos para necesidades
SuperCinch LATCH y un sistema de ajuste del especiales. Este es su asiento elevador.

cinturén del vehiculo LockSure, facil de ajustar.
También cuenta con una almohadilla de
asiento con cremallera para lavar la maquina
y un respaldo respirable 3D AirMesh.
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Cochecito de bebé Elite Tandem. Los Stokke Xplory. El cochecito Stokke fue
cochecitos Tandem ofrecen espacio adicional el favorito de varios padres. El bebé estd
para el equipamiento tanto en el asiento mas alto y mira a los padres.

secundario del cochecito como debajo.

Zippie Voyage. El Zippie Voyage puede Cochecito Special Tomato Jogger. Cochecito
adquirirse a través de una empresa de pensado para funcionar con la silla Special
suministros médicos y el seguro puede ayudar Tomato Soft-Touch Sitter.

a cubrirlo. Esta disefado para nifios con
necesidades especiales y se asienta sobre
la base de un cochecito Baby Jogger.
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Kid Kart Xpress Snuggin Go. Este dispositivo de
Los asientos pueden colocarse orientados posicionamiento ayuda a los nifos mas
hacia delante o hacia atras. pequenos con el apoyo de la cabeza y el tronco

a edades tempranas. Es ideal para los asientos
de coche estandar y para los asientos en casa
(sillas inflables, etc.).

'__:

Silla y base Tumble Form. Silla Tumble Form Silla Special Tomato Soft-Touch®. Las sillas
Feeder con la base para sentarse en el suelo Special Tomato se pueden utilizar de forma
(normalmente se vende por separado). También similar a la silla Tumble Form. Algunas marcas
hacen una bandeja que encaja bien con esta funcionan mejor que otras.

combinacidn, lo que le permite a nuestros hijos
jugar mientras estan sentados.
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GoTo Seat de Firefly/Leckey. Ofrece apoyo
para el tronco y un modesto apoyo para

la cabeza. Puede utilizarse con el accesorio
opcional de asiento en el suelo (permite
sentarse en posicién reclinada). Puede
utilizarse en actividades cotidianas en las
que se usa una silla tipica.

Sistema de asientos Leckey Squiggles. Leckey
funciona para nifios de 1a 5 afos, como silla
movil en casa o en el colegio. Proporciona
apoyo postural a los nifos mas pequenos con
necesidades especiales.

TRANSPORTE, ASIENTOS DE AUTOMOVIL + MAS
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EasyStand Bantam. Un bipedestador y silla

de actividades de doble uso. La silla se articula
desde una posicién sentada hasta una posicién
de pie y puede bloquearse en cualquier posicion
intermedia. Ideal para los nifios que tienen
contracturas en las piernas que impiden

su completa extensién. Cuesta lo mismo que
otros bipedestadores y combina dos aparatos
voluminosos en uno.

Bipedestador Rifton. El bipedestador Rifton
ayuda a fortalecer los muUsculos centrales

y a mejorar la sustentacion, el cambio de peso
y el control del tronco.
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Bipedestador Rehatec Lasse. Posicionamiento Cuia de cuna DexBaby. Las cuias de cuna
variable mediante el ajuste multifuncional son buenas para elevar la cabeza en su cama,
de la altura, la profundidad y el angulo de 0 para el posicionamiento general durante el
inclinacion; proporciona un posicionamiento dia. También hay disponible una funda de tela.

supino seguro, asi como una bipedestacién
vertical interactiva y con apoyo. Para nuestros
amigos de Alemania.

Cuia Tumble Form. Las cunas se utilizan Rodillos de posicionamiento Tumble Form.
a menudo en fisioterapig, al trabajar el control A menudo se utilizan para PT y el desarrollo
de la cabeza y el tiempo de juego. de la fuerza.
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Scooter de movilidad de Tumble Form. Motocicleta de movilidad Scoot. Scooter
La mascara o el collarin pueden no ser que permite a los nifos con un mayor grado
tolerados por un nifo pequeno de apoyo del tronco y la cabeza tener mas

libertad de movimiento

Asiento para niflos Summer Infant Deluxe Fisher Price Sit Me Up Floor Seat Frog.
Superseat 3-in-1, actividad y asiento para Para aquellos que tienen un poco mas

el piso. Otro asiento opcional y de juego para de control de la cabeza, esto puede ofrecer
los que tienen mas apoyo para la cabeza. un entorno de juego con un poco de apoyo.
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Soporte para la cabeza Hensinger. Envoltura
de espuma suave que va alrededor del cuello
y bajo la barbilla. Ideal para la alimentacién,
el transporte y las actividades en las que

se necesita un apoyo adicional para la cabeza.

Funciona con traquetos/ventiladores.

Sistema de soporte para la cabeza HeadPod.
El cabezal ofrece libertad para girar la cabeza
al tiempo que ofrece apoyo. Se acopla a los
bipedestadores y a las sillas de ruedas.

Faja abdominal. Una envoltura abdominal
elastica que puede ayudar a sujetar el torso
en los asientos en los que no hay arneses
disponibles.

Primo Eurobath. Las sillas de bafno pueden
tardar en ser aprobadas por las companias
de seguros. Este articulo les ha funcionado

bien a muchos padres.
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Silla para baiio portatil Splashy. Asiento Silla para bafio Wenzelite Otter. Reclinacion
de bano portatil para nifos y jovenes. Tiene gjustable hasta la posicion plang, pies

una base con ventosas para mantenerlo elevados, correas para asegurar y cuias

en su sitio y un sistema de arnés para evitar para mantener la cabeza en posicion.

que los nifos se deslicen.

|

Sl

Cama segura para dormir. Una cama lo Cuna pediatrica HARD. Normalmente
suficientemente grande para un adolescente, se encuentra en los hospitales, se puede
con paneles que se pueden quitar para los encontrar en Ebay para la venta. Tiene rieles
tubos y las cuerdas. Puede ser articulada. de caida dificiles de encontrar, y la cabeza

puede elevarse.
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Almohadilla Babymoon. Almohada que deja OBall. La serie oball da muchas oportunidades
espacio para la oreja si esta acostado de lado, de agarre a los nifos que pueden tener
0 que eleva la parte posterior de la cabeza dificultades para agarrar los juguetes.

si estd acostado en posicion supina para
ayudar a evitar los puntos planos.

e

: ) >
P

Z-Vibe, una herramienta sensorial motora Baby Signing Time. Videos de sefias que

oral vibratoria con accesorios de punta pueden ayudar a ensefar a los ninos
intercambiables, ayuda a construir el tono oral
y a mejorar una variedad de habilidades del
habla, la alimentacion y la sensibilidad.

(y a los padres) el lenguaje de senas basico.
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Pajillas flexibles largas. Las pajillas flexibles
extra largas pueden ser Utiles para los nifios
que pueden beber por via oral, pero que

se fatigan con facilidad al levantar un vaso.

Proloquo2Go es un dispositivo de comunicacion
que ofrece muchas voces de texto a voz con
sonido natural, 3 vocabularios completos
basados en la investigacion, mas de 10.000
simbolos actualizados, potentes conjugaciones
automaticas, soporte multiusuario, facilidad

de uso y la posibilidad de personalizar
completamente los vocabularios.

I
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Tobbi Dynavox, un dispositivo de seguimiento
y control ocular que permite a los ordenadores
saber exactamente hacia donde mira el usuario.
Cuando el seguimiento y el control oculares se
combinan con dispositivos generadores de voz,
se abren oportunidades de comunicacién para
personas con necesidades especiales.
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