                                 DATOS DEL PACIENTE

Apellido 1

Apellido 2

Nombre 

Sexo

Fecha Nacimiento

Dirección 

Localidad 

Provincia

Código Postal

Comunidad Autónoma

Teléfono

Email

Hospital de seguimiento del paciente CCAA

Hospital de referencia o de 2ª opinión

Estudio Genético

     - Deleción de las dos copias (en homocigosis) del gen SMN1

     - Deleción de una copia y mutación puntual en otra copia del gen SMN1

     - Mutación puntual en las dos copias del gen SMN1

        - Deleción en una copia del gen SMN1/mutación puntual y mutación desconocida en la otra copia.

Estudio genético (imprescindible para confirmar el diagnóstico de AME por alteración del gen SMN1). Si no sabe rellenarlo, deje el espacio libre y será completado por el administrador.

Fecha Diagnóstico Clinico AME

Edad Comienzo Síntomas

Capacidad actual para caminar

                   
[image: image32.png]


Sí, soy capaz de caminar con o sin apoyo

                
[image: image2]No, pero soy capaz de sentarme de forma independiente sin apoyo

                
[image: image3]No, no puedo sentarme sin apoyo

La función motora describe la capacidad de una persona para mover su cuerpo. Sentarse de forma independiente significa que él o ella puede permanecer en una posición sentada durante varios minutos, sin necesidad de otra persona o de un dispositivo de estabilización (como una silla hacia atrás, corsé o una faja).

Máxima capacidad motora conseguida

                  
[image: image4]Caminar

              
[image: image5]Mantenerse sentado de forma independiente

              
[image: image6]Ninguna de las anteriores

Esta pregunta no es acerca de la situación actual, sino del momento en que su capacidad de moverse era la mejor. ¿Cuál fue su mejor función motora?

Fecha Función Motora desde

Fecha
[image: image7] 

E.g., 27/01/2015

Indique desde que edad aproximada era usted capaz de caminar o sentarse de forma independiente, si no recuerda el día del mes ponga por defecto el día 1

Fecha función motora hasta

Fecha
[image: image8] 

E.g., 27/01/2015

Indique hasta que edad aproximada era usted capaz de caminar o sentarse de forma independiente, si no recuerda el día del mes ponga por defecto el día 1

Uso de silla de ruedas 


[image: image9]Sí, permanente 


[image: image10]Sí, en ocasiones 


[image: image11]No, no utilizo silla de ruedas 

Esta pregunta no se aplica a los afectados menores de 3 años.

Uso de sonda nasogástrica 


[image: image12]No 


[image: image13]Si 

Pacientes con AME a veces tienen problemas para comer y por lo tanto tienen que ser alimentados a través de un tubo de alimentación. Un tubo nasal (también llamada sonda nasogástrica) es uno que va a través de la nariz hasta el estómago.

Uso tubo gástrico

[image: image1]              No

              
[image: image14]Si

Un tubo gástrico es uno que va directamente al estómago a través de una incisión en el abdomen.

Cirugía de escoliosis 


[image: image15]No 


[image: image16]Sí 

Algunos afectados de SMA sufren debilidad en los músculos de la espalda dando como resultado una deformación o "flexión" de su columna vertebral llamada escoliosis. Con el fin de estabilizar la columna vertebral, a menudo se han operado. En caso de que esté prevista una cirugía de este tipo, pero aún no se ha realizado, por favor seleccione "No".

Ensayo clínico actual 


[image: image17]No 


[image: image18]Sí 

Indique si participa actualmente en algún ensayo clínico

Medicamento ensayo
[image: image19]Especifique el nombre del medicamento de su ensayo clínico.

                        Otros Datos del Paciente

Necesita ventilación no invasiva
[image: image20] 

Algunos pacientes con AME tienen problemas con su respiración. Para apoyar su respiración, reciben un dispositivo de ventilación que, o bien utilizan a tiempo completo, es decir, 24 horas al día, o sólo durante varias horas al día o de noche. "No invasivo" significa que utilizan este dispositivo sin haber tenido una operación. Por lo general, esto significa que llevan una máscara que se puede quitar en cualquier momento.

Necesita ventilación invasiva
[image: image21] 

"Ventilación invasiva" significa que el paciente tuvo que someterse a una operación (una incisión en la tráquea, también conocida como traqueotomía) para utilizar el dispositivo de ventilación. Como en el caso anterior, este sistema de apoyo ventilatorio se puede utilizar ya sea durante todo el día o unas pocas horas al día.

Pruebas de Función Pulmonar
[image: image22] 

Para controlar la función de la respiración, usted podría haber llevado a cabo una prueba de función pulmonar. Uno de los parámetros medidos en estas pruebas se conoce como la capacidad vital forzada (FVC). Para probar la FVC, el paciente tiene que respirar en la medida en que él o ella pueda y luego soplar en una máquina que mide la cantidad de aire expulsado. Este volumen de aire varía con la edad, sexo, peso y altura, se compara con el volumen que se podría esperar de una persona sana correspondiente. El resultado es un porcentaje que es el que recogemos aquí.

% FVC de la prueba
[image: image23] 

Fecha de la Prueba

Otros registros AME
[image: image24] 

Indique si usted ya está registrado en otro registro SMA

Relación familiar con diagnóstico positivo AME
[image: image25] 

¿Usted sabe de alguien más en su familia que tiene SMA o síntomas similares? SMA es un trastorno hereditario, es importante para nosotros saber si hay familiares que tienen síntomas similares o el mismo diagnóstico.

Clasificación AME
[image: image26] 

¿Cuál es el subgrupo SMA según le ha indicado su médico? SMA se clasifica en tres "tipos" diferentes de acuerdo a la forma en que la enfermedad progresa. SMA tipo 1, los primeros síntomas se presentan durante los primeros meses de vida. Bajo tono muscular, control de la cabeza débil y la incapacidad de sentarse de forma independiente son los síntomas principales; problemas con la respiración y la alimentación se producen en el curso de la enfermedad. SMA tipo 2 también se inicia en los primeros meses. Sin embargo, los pacientes con SMA tipo 2 aprenden a sentarse sin ayuda y la mayoría vive más allá de su primera década. El progreso de la enfermedad es más leve que en SMA tipo 1, y la elaboración y el tratamiento de la escoliosis es el factor principal que determina la situación respiratoria y la calidad de vida. SMA tipo 3 es la forma más leve de SMA con una edad de inicio entre 1 y 30 años, estos pacientes aprenden a caminar sin ayuda. Sin embargo, muchos necesitan silla de ruedas durante la evolución de la enfermedad.

Copias SMN2
[image: image27] 

Si tiene prueba del número de copias de SMN2, indique aquí el resultado.
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