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Resumen

Objetivos: Describir laseguridad y eficacia del risdiplam en pacientes adultos non-sitter con AME 5q.

Material y métodos. Pacientes adultos non-sitter con AME 5q tipo 2, que no eran candidatos para nusinersén,
selesinicio tratamiento con risdiplam en uso compasivo. Se les hizo seguimiento con diferentes escalas
motoras (RULM), funcionales (EK2, ALSFRS-R) y parametros clinicos (IMC, FVC%) en las visitas basal, a
los 6y 12 meses de tratamiento. Se establecieron metas personalizadas previas a tratamiento con laGASYy a
los 12 meses se recogio laimpresion global de cambio del pacientey clinica (P-GICy C- GIC).

Resultados: 6 pacientes (mayores de 16 afios) recibieron risidiplam durante 1 afio. Todos tuvieron mejoria
clinicamente significativa en al menos una de las escal as evaluadas y ninguno de ellos mostré deterioro. Dos
pacientes evidenciaron un incremento en el IMC y otros 2 en laescala RULM. En las escalas funcionales se
encontraron cambios importantes a nivel motor, bulbar y respiratorio en 5 de los pacientes. Cuatro sujetos
alcanzaron al menos una de las metas establecidas pretratamiento con la GAS. Solo 1 de ellos reportd eventos
adversos leves (cefaleay molestias gastrointestinales). No hay alteraciones relevantes en los laboratorios.

Conclusion: Esta serie de casos sugiere la eficaciay seguridad de risdiplam en este grupo de pacientes. En
ellos resultan més apropiadas las escalas funcionales y el GAS para detectar |os cambios clinicamente
significativos mas gue las escalas motoras que habitualmente se usan en el seguimiento de esos pacientes.
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