15 DE NOVIEMBRE: DiA NACIONAL DE LAS ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES (ENM)

e Las ENM con frecuencia aparecen en la infancia, generando discapacidad
significativa, y afectando de forma profunda a la autonomia, y a la calidad de
vida de los pacientes, y de sus familias.

e Este reconocimiento contribuiria a mejorar la autonomia, la inclusion, y el
bienestar de las familias.

e La SENEP urge a la inclusion del cribado de la AME en todas las CCAA,
aun pendiente, para garantizar la equidad en el acceso a los tratamientos.

Madrid, 14 de noviembre.- La Sociedad Espaiiola de Neurologia Pediatrica (SENEP)
pone de relieve la urgente necesidad de ampliar el alcance de la Ley ELA a las personas
afectadas por las enfermedades neuromusculares (ENM), especialmente en la infancia, con
motivo de la celebracion este sabado, dia 15, del

, una reivindicacion de las asociaciones de pacientes y a la que esta
sociedad cientifica se suma.

En octubre de este afo, el Gobierno amplio la cobertura de esta norma (RD 969/2025)
centrada en mejorar la calidad de vida de las personas con Esclerosis Lateral Amiotrofica
(ELA), y de otras enfermedades o procesos de alta complejidad y curso irreversible,
quedando todavia pendiente la inclusion de muchos de nuestros pacientes con las mismas
necesidades y cuidados. “Las ENM infantiles requieren la misma atenciéon y cobertura
sociosanitaria que la ELA: comparten la pérdida progresiva de autonomia, y la
necesidad de cuidados complejos; con todo el enorme impacto que esto supone para las
familias”, subraya la cocoordinadora del Grupo de Trabajo de Enfermedades
Neuromusculares de la SENEP, la neuropediatra Itxaso Marti.

Estas patologias, aunque diferentes en origen, comparten una evolucién progresiva, una
pérdida funcional severa, y una gran dependencia de cuidados continuados, lo que
exige una respuesta sociosanitaria coordinada, multidisciplinaria, y con equidad de
acceso, tal y como denuncia el también cocoordinador del citado grupo de trabajo, el
neuropediatra Carlos Ortez.


https://www.boe.es/diario_boe/txt.php?id=BOE-A-2025-21729

“Las familias que conviven con menores con ENM enfrentan grandes retos fisicos,
emocionales, y sociales; requiriendo cuidados continuos, apoyos especializados, y
recursos sociosanitarios adecuados. Desde la SENEP se apoya la ampliacion de la Ley
ELA para incluir a los pacientes con ENM, garantizando ayudas, rehabilitacion, y
proteccion a los cuidadores. Este reconocimiento contribuiria a mejorar la autonomia, la
inclusion, y el bienestar de las familias”, destaca.

Las ENM son un grupo de patologias, en su mayoria de origen genético y de naturaleza
progresiva, que afectan a los musculos o al nervio periférico, provocando como signo
principal la pérdida de fuerza muscular. “En muchos casos, pueden comprometer
también la funcion cardiaca, respiratoria, o de deglucion. Con frecuencia, aparecen en la
infancia, generando discapacidad significativa, y afectando de forma profunda a la
autonomia, y a la calidad de vida de los pacientes, y de sus familias”, apunta la
neuropediatra Itxaso Marti.

Actualmente, no hay un registro total de menores con ENM en Espana, aunque la
SENEP contintia promoviendo la creacion y el fortalecimiento de estos censos. En
concreto, hay descritas mas de 1.200 ENM, y mas de 700 genes implicados en las mismas,
segun precisa el doctor Ortez. “Los registros nacionales de pacientes son fundamentales
para comprender la evolucion de las enfermedades, evaluar la eficacia de los
tratamientos, planificar politicas sanitarias efectivas, y facilitar la participacion en
ensayos clinicos internacionales, garantizando que los pacientes espafioles se beneficien
de los avances cientificos y terapéuticos de manera equitativa”, explica.

El diagnéstico de las ENM suele realizarse ante sintomas como debilidad muscular,
retraso motor, hipotonia neonatal, y en ocasiones, con compromiso respiratorio. “El
peditatra, neuropediatra, o el neurdlogo (segln la edad del paciente), tras una valoracion
clinica, solicita las pruebas complementarias —principalmente genéticas, aunque también
biopsia muscular, electromiografia, o neuroimagen— para alcanzar un diagndstico
definitivo”, indica Marti.

Por ejemplo, en patologias como la Atrofia Muscular Espinal (AME), los tratamientos
actuales son mucho mas eficaces si se administran en las fases presintomaticas, algo que
solo es posible mediante el cribado neonatal, mantienen ambos referentes en ENM: “En
la actualidad, la mayor parte de las comunidades autonomas han incorporado esta prueba,
o estan en proceso de hacerlo, pero la SENEP subraya la necesidad de una implementacion
completa y homogénea en todo el territorio nacional para garantizar la equidad en el acceso
a los tratamientos”.

Precisamente, Espafia se ha consolidado como un referente internacional en
investigacion neuromuscular, participando activamente en ensayos clinicos, redes



europeas, y proyectos multicéntricos, que impulsan la innovaciéon y la medicina
traslacional.

En la actualidad, los tratamientos de las ENM combinan farmacos especificos,
fisioterapia, soporte nutricional, ortopédico, y psicologico, dentro de un abordaje
multidisciplinar. “El neuropediatra desempeia un papel central en la deteccion precoz,
en el seguimiento, y en la coordinacion del equipo asistencial; adaptando los cuidados a las
necesidades individuales, y promoviendo el desarrollo integral del menor”, anade Marti.

Las ENM pediatricas son minoritarias, y complejas, y por ello resulta fundamental
garantizar que todos los pacientes, independientemente de su hospital o comunidad
auténoma, tengan acceso equitativo al diagnostico genético, a los tratamientos especificos,
y a la atencion integral.

“La SENEP, a través de su Grupo de Trabajo de ENM, trabaja activamente para
homogeneizar los protocolos diagnosticos y terapéuticos en todo el pais, promoviendo una
atencion de calidad, equitativa, y coordinada. Es necesaria la consolidacion de politicas
publicas que garanticen una atencion homogénea, justa, y centrada en el paciente, y en sus
familias”, sostiene Ortez.

En este contexto, desde la SENEP insistimos en que sigue siendo necesario igualmente el
reconocimiento de la Neurologia Pediatrica como un Area de Capacitacién Especifica
(ACE), con el objetivo de garantizar una atencion especializada, coordinada, y de calidad
a nuestros pacientes, menores que estan enfermos en las etapas mas criticas del desarrollo.
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