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Introducción: La AME es una de las enfermedades raras hereditarias neuromusculares más 

frecuentes, resultante de una mutación recesiva en el gen SMN1, causando una significativa 

morbimortalidad infantil y afectando a uno de cada 10000 recién nacidos, siendo los portadores de 

1 en 50 individuos, sus manifestaciones clínicas varían desde congénitas graves hasta síntomas 

mínimos en la adultez, clasificándose según la edad de inicio y la función motora máxima 

alcanzada, la forma más grave, se manifiesta en los primeros meses de vida con hipotonía , 

contracturas, cardiopatía, necrosis vascular y una alta mortalidad en los dos primeros años deb ido 

a problemas respiratorios.

Objetivo: Evaluar a través de un análisis retrospectivo-comparativo el impacto de integrar la AME 

dentro del tamiz ampliado en nuestra población, con la finalidad de la identificación temprana de la 

enfermedad en recién nacidos, para el tratamiento oportuno, retraso de complicaciones e 

incrementar la expectativa y calidad de vida.

Gráfica 1. Amplificación del gen SMN7 y SMN2 Imá gen 1. Comparación con otros países

Material y métodos: Se realiza el análisis 

retrospectivo-comparativo de 2 años 

(2023¬2025), a pacientes de 24 a 48 m eses 

de nacidos, donde se tamiza AME en 4,489 

tamices, de los cuales evalúa la prevalencia a 

frecuencia de la presencia de AME en nuestra 

población de la medición del gen SMN1 y 

SMN2 (Gráfica 1).

Resultados: Se encuentra que el 2.4% de la 

población (90 recién nacidos) se detecta AME, en 

e l ta m i zaj e, que en comparación con otras 

mutaciones (6.6 % de la población) es una 

enfermedad presente en poca frecuencia.

Que en comparación con otros países (5.5%) 

(Imágen 1), nos encontramos por debajo de la 

estadística mundial, ya que en México no se 

cuenta con la prevalencia nacional.

Conclusión: Con base a los resultados y estadística mundial es necesaria la implementación del 

biomarcador AME, para el diagnóstico dife rencial con otras enfermedades comunes que presentan 

signos y síntomas similares, mejorando el abordaje medico con el inicio del tratamiento oportuno, 

aumentando la satisfacción, calidad de vida, así como experiencia positiva a los familiares del 

paciente.
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