ATROFIA MUSCULAR ESPINAL:
Lo que necesita saber sobre las

pruebas de portadores

&% KAISER PERMANENTE.

Si estd planeando un embarazo o ha quedado embarazada recientemente, se le ofreceréd una prueba
para revisar si tiene algin cambio en un gen. Generalmente, este cambio no afecta su salud, pero

si ambos padres tienen un cambio en el mismo gen, existe una posibilidad de que su bebé tenga
una enfermedad genética. Algunas enfermedades son mas comunes en algunos origenes étnicos. Si
ambos padres son portadores, le podran ofrecer pruebas durante el embarazo para revisar si el bebé

tiene una enfermedad genética.

Recursos

Si tiene mas preguntas, pidale

a su equipo del cuidado de la
salud que lo remita a un consejero
genético y visite kp.org/scal/
genetics (en inglés).

Para mas informacién sobre la
atrofia muscular espinal, visite:

* Asociacion de Distrofia
Muscular (Muscular Dystrophy
Association):
mda.org/disease/spinal-
muscular-atrophy (en inglés)

Para obtener mas informacién sobre

cémo participar en la investigacién

y apoyo para la AME, visite:

* Fundacién sobre la Atrofia
Muscular (Spinal Muscular

Atrophy Foundation):
smafoundation.org (en inglés)

e Cure la AME (Cure SMA):
curesma.org (en inglés)

¢Qué es un geny qué hace?

Los genes deciden sus caracteristi-
cas fisicas, tales como el tipo de
sangre y el color del cabello. Se
encuentran en los cromosomas, los
cuales estan en la mayoria de las
células de nuestro cuerpo. Reci-
bimos un grupo de cromosomas
de cada uno de nuestros padres.
Nuestros cromosomas, y los miles
de genes que contienen, vienen en
pares.

El par del gen de la atrofia muscu-
lar espinal (AME), llamado SMN,

le indica al cuerpo cémo fabricar
una proteina llamada proteina de
supervivencia de motoneuronas
que ayuda a que los musculos
funcionen bien. Un portador de
AME es una persona que tiene una
copia del gen de la AME que no
funciona bien. Al tener otra copia
de este gen que si funciona, el gen
SMN puede cumplir su funcién en
el cuerpo y, por lo tanto, la persona
no tiene y nunca tendrd AME.

¢ Qué es la atrofia muscular
espinal?
Cuando un bebé recibe de sus pa-

dres dos copias del gen de la AME
que no funcionan, los nervios de la

médula espinal y parte del cerebro
comienzan a dejar de funcionar.
Esto puede causar lo siguiente:

e Poco aumento de peso

* Dificultad para dormir

e Pulmonia

¢ Columna vertebral curvada

* Dificultades para caminar o
incapacidad para caminar

e Problemas en las articulaciones

Los sintomas de la AME pueden
aparecer en bebés en gestacién o
en adultos. Cuanto antes comien-
za la enfermedad, peor es. En los
peores casos de AME, los nifios
mueren a causa de una insuficien-
cia pulmonar porque sus musculos
no son lo suficientemente fuertes
para ayudarlos a respirar. Cuando
los sintomas de la AME comienzan
en la adultez, la esperanza de vida
es la normal.

¢Cémo se convierte una
persona en portadora?

Como los genes vienen de nues-
tros padres, las personas porta-
doras han heredado una copia
del gen que no funciona de uno
de sus padres. Esto significa que
los hijos de un portador tienen
un 50% de probabilidades de ser
portadores.



Las probabilidades de transmitir AME
cuando ambos padres son portadores
de AME son las siguientes:

* Un 25% o 1 probabilidad en 4 de que el
bebé no sea un portador de AME y que no
tenga atrofia muscular espinal.

* Un 50% o 1 probabilidad en 2 de que el bebé
sea un portador de AME, como sus padres.

* Un 25% o 1 probabilidad en 4 de que el
bebé tenga atrofia muscular espinal.

¢Cualquiera puede ser portador de la atrofia
muscular espinal?

Si. Hay portadores de AME de todas las razas y grupos
étnicos. La proporcién de portadores varia desde 1 de
16 personas de ascendencia irani a 1 de 83 personas de
ascendencia hispana. Las probabilidades promedio de
ser un portador de AME son de 1 en 50.

¢Existe una cura para la AME?

A pesar de que se esta investigando, actualmente no
existe una cura para la enfermedad. Las personas con
AME pueden obtener ayuda para manejar y tratar sus
necesidades de atencién médica.

¢Un portador de AME puede llegar a tener
atrofia muscular espinal?

No. Un portador de AME nunca tendrd AME porque
tiene una copia que funciona del gen SMN, que da a su
cuerpo suficiente proteina para seguir estando sano.

Si soy portador, ; mis hijos tendran atrofia
muscular espinal?

Como los nifios obtienen sus caracteristicas, como el
color de los ojos y del cabello, la mitad de sumadre y la
otra mitad de su padre, la respuesta dependera de si su
pareja es un portador.

Si su pareja no es portadora de AME, las probabilidades
de que sus hijos tengan atrofia muscular espinal son
muy pocas, pero no son nulas (ya que las pruebas
genéticas no pueden detectar a todos los portadores).
Con cada embarazo, tendré una probabilidad del 50%
de tener un hijo portador de AME, como usted, y una
probabilidad del 50% de tener un hijo no portador de
AME. Estos nifios no tendran AME.
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Si su pareja también es portadora de AME, existen tres
posibles resultados del embarazo. Uno es la posibilidad
de tener un hijo con atro ia muscular espinal (vea el
diagrama).

Para conocer sus probabilidades de tener un hijo con
atro ia muscular espinal, debe hacerse una prueba de
portadores. Si resulta ser portador de AME, su pareja

deberé realizarse la prueba para ver si también lo es.

Los resultados de las pruebas pueden variar segun su
origen étnico.

¢ Qué opciones tengo si mi pareja y yo so-
mos portadores de atrofia muscular espinal?

Tiene menos opciones si ambos son portadores. Para
saber antes del nacimiento si el bebé tiene AME, es
posible realizar una prueba a partir de las 10 semanas
de embarazo. Si los resultados son normales, no tiene
de qué preocuparse. Si los resultados muestran que el
bebé se vera afectado, puede tomar decisiones
informadas sobre detener o seguir adelante con el
embarazo. Si decide seguir adelante con el embarazo,
podra prepararse. Puede obtener informacién sobre la
AME antes de que nazca el bebé. Tal vez quiera
comunicarse con otros padres de bebés con AME.
Puede obtener informacién sobre las investigaciones
que se estan realizando para encontrar una cura o
aprender sobre posibles opciones de tratamiento.
Antes del embarazo, existe una opcién llamada
fertilizacién in vitro con diagndstico genético
preimplantacional (FIV con DGP). En la FIV con DGP, se
fertilizan varios évulos fuera del Gtero. Se analizan los
embriones para ver si aparecen los genes de la AME.
Solo se implanta en el Gtero un embrién que no tenga
el gen de la AME.

La informacién que se presenta aqui no tiene como objetivo diagnosticar problemas de salud ni sustituir la atencién médica profesional.
Si tiene mas preguntas, consulte a su médico o a un miembro de su equipo del cuidado de la salud.
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