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Resumen

Objetivos: Desarrollar una herramienta clínica para la evaluación y seguimiento de pacientes adolescentes y
adultos con atrofia muscular espinal 5q (AME) y evaluar su usabilidad, fiabilidad, validez y sensibilidad al
cambio.

Material y métodos: Este estudio prospectivo de carácter no intervencional se realizará en 5 centros en
España e incluirá pacientes de 16 años o más con un diagnóstico confirmado de AME 5q (mutación bialélica
del gen SMN1). En el diseño de la herramienta clínica participaron un panel de expertos formado por
neurólogos, médicos de rehabilitación y un representante de FundAME. Los médicos emplearán la
herramienta en 3 momentos (basal, 12 meses y 24 meses). Adicionalmente, se recopilarán datos de otros
cuestionarios y escalas. A los 12 meses, se realizará un análisis estadístico intermedio para evaluar sus
propiedades psicométricas aplicando análisis Rasch y pruebas estadísticas clásicas. La herramienta
proporcionará una puntuación global y una puntuación por dimensión.

Resultados: La herramienta constará de hasta 53 ítems seleccionados por consenso para evaluar el estado
funcional desde la perspectiva clínica en 6 dimensiones clave (bulbar, respiratoria, axial, inferior, superior y
fatigabilidad), que se recogerán junto con medidas clínicas objetivas (índice de masa corporal, capacidad
vital forzada, Myopinch y test de los 6 minutos).

Conclusión: La validación de esta herramienta facilitará la evaluación clínica de pacientes adultos y
adolescentes con AME y la respuesta a nuevos tratamientos.
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