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INTRODUCCION

La medicina mexicana tiene una gran deuda con un
grupo de pacientes que han sido y, por desgracia, en
muchos casos siguen siendo invisibles para el gremio
médico. Podemos mencionar la mas frecuente y mortal
Distrofia Muscular Duchenne (DMD). Desde que su au-
tor, Guillaume Benjamin Armand Duchenne, describio
en 1860 la enfermedad, si bien es cierto que ha habido
avances importantes relacionados con el conocimiento
de su etiologia y su fisiopatologia, no ha sido asi con
su tratamiento, menos adn con su prevencion, y por lo
gue se refiere al tratamiento de sus complicaciones, el
desinterés ha sido patente.

El consenso para elaborar la Guia para el Diagnéstico
y Tratamiento de las Alteraciones Respiratorias en las
Enfermedades Neuromusculares se llevo a cabo pre-
cisamente debido a la evidente falta de conocimiento
sobre las complicaciones respiratorias de estas enfer-
medades y su tratamiento, lo mismo que a la conse-
cuente falta de registros y estadisticas, todo lo cual ha
generado que en los centros especializados se vea con
indiferencia a este tipo de pacientes y se les cierren las
puertas de la atencién médica.

Debo agradecer la organizacién del Consenso al
Dr. Jorge Salas Hernandez, Director de Ensefianza del
INER, y ala Dra. Edna Berumen Amor, directora médica
del Teleton Nacional, quienes entusiasmados aceptaron
brindarnos todo su apoyo.

Fue necesario seleccionar superespecialistas en
el campo para que coordinaran las diez mesas en
que se dividieron los temas. Asimismo, se extendio
la invitacién a médicos de diferentes especialida-
des, como rehabilitadores, ortopedistas, cardiélo-
gos, neurélogos, neumdlogos, nutridlogos, etc., y
a terapistas fisicos, ocupacionales, respiratorios,
enfermeras, quimicos y muchos otros de especia-
lidades afines.

Todos ellos, con idéntica dedicacion y entusiasmo,
formaron parte de las mesas segln su experiencia y
area, desarrollaron sus temas y consensaron sus docu-
mentos y los cerca de 200 articulos que formaron parte
del acervo del documento final, intercambiando sus
conocimientos no sélo en lo que concierne al tema en
siy alas recomendaciones, sino también al nivel de evi-
dencia de acuerdo con los articulos revisados e incluidos
(tabla 1). El dia 28 de febrero de 2010 se presentaron los
resultados del consenso (véase al final de estas paginas
la seccidn de fotografias de la inauguracion, el trabajo
de las mesas y la clausura).

Un grupo de especialistas o coautores no presentes
en el evento aportaron valiosos documentos, informacion
y asesoria durante el desarrollo del mismo.

Tal fue el caso del Dr. John Bach, quien contribuy6
en mucho con la organizacion del consenso vy, en el
mes de abril del mismo afio, coordind junto conmigo
la organizaciéon del Consenso Internacional sobre
Diagndstico y Tratamiento de las Alteraciones Respi-

Este articulo puede ser consultado en versiéon completa en http://www.medigraphic.com/neumologia

Neumol Cir Torax, Vol. 70, No. 1, Enero-marzo 2011


http://www.medigraphic.com/espanol/e1-indic.htm

Guia de rehabilitacion

NCT

ratorias en las Enfermedades Neuromusculares, que
se llevé a cabo dentro del marco del 69 Congreso de
la Sociedad Mexicana de Neumologia y Cirugia de
Torax en la ciudad de Guadalajara (abril de 2010), con
la participacion de varios paises; entre ellos, México,
Japon, Portugal, Chile, Argentina, Estados Unidos e
Israel (véase la seccion de fotografias al final de estas
paginas). En el documento generado por el mencionado
consenso internacional que se publicard en breve en la
revista Chest, el Dr. Bach hace referencia al consenso
mexicano, lo que demuestra la trascendencia que ha
tenido y seguramente tendra.*

Aligual que el Dr. Bach, debo reconocer alos muchos
colaboradores presenciales y virtuales que contribuye-
ron a la conclusién de la presente Guia.

Quiero agradecer especialmente, por haber confiado
en nosotros y apoyado el proyecto de edicion, al Dr.
Jorge Salas Hernandez, al Dr. Andrés Palomar Lever,
presidente de la Sociedad de Neumologia y Cirugia
de Torax, a la editora Isabel Juvera, a Isly Marild Luna
Juérez, al Ing. Daniel Montoya, de Philips Respironics
Yy, por supuesto, al INER y a su director, el Dr. Rogelio
Pérez Padilla.

Agradecimiento aparte merecen los pacientes
gue nos han permitido aprender sobre su discapa-
cidad, su amor a la vida y su entusiasmo para salir
adelante.

Por altimo, me disculpo si alguien no se encuentra
entre los coautores. La razén es que no envié sus datos
completos para su registro.

Maria Eugenia Dominguez Flores

* Gongalvez M, Bach J et &l. Evolution of Noninvasive Management
of End-Stage Respiratory Muscle Failure in Neuromuscular Di-
sease (coautores: Yuka Ishikawa, Eduardo Luis DeVito, Francisco
Prado, Pamela Salinas, Maria Eugenia Dominguez Flores, Emilia
Luna Padrén, Mauro Vidigal-Lopes, Rita Guedes, Douglas McKim,
Marcello Villanova, Seong-Woong Kang, Emilio Servera, Jesus
Sancho, Michel Toussaint, Philippe Soudon, Michelle Chatwin, Anita
K. Simonds, Martin Bachmann, Michael Baumberger, Tsz-Kin Kwok,
Konrad Bloch, David Birnkrant, Juan Isquierdo T, Ditza Gross, Louis
Saporito, Brian Weaver, Alice Hon, Bilal Saulat, Joao Carlos Winck).

Tabla 1

Scaottish Intercollegiate Guidelines Network, SIGN 50: A gui-
deline developers handbook (Section 6: Forming guideline
recommendations), SIGN publication n° 50, 2001.

Niveles de evidencia

1++ Meta-analisis de alta calidad, revisiones sisteméticas
de ensayos controlados y aleatorizados (ECA) o ECA
con riesgo de sesgos muy bajo

1+ Meta-analisis bien realizados, revisiones sisteméticas
de ECA, o ECA con riesgo de sesgos bajo

1+ Meta-analisis, revisiones sistematicas de ECA, o ECA
con riesgo de sesgos alto

2++ Revisiones sistematicas de alta calidad de estudios de
cohortes o casos-controles
Estudios de cohortes o casos-controles con riesgo de
sesgos muy bajo y alta probabilidad de que la relaciéon
sea causal

2+  Estudios de cohortes y casos-controles bien realizados
y con riesgo de sesgos bajo y probabilidad moderada
de que la relacion sea causal

2 Estudios de cohortes y casos-controles con riesgo de
sesgos alto y riesgo significativo de que la relacién no
sea causal

3 Estudios no analiticos (Ej. Serie de casos)

4 Opinion de expertos

Fuerza de las recomendaciones

A Al menos un meta-analisis, revision sistematica de ECA,
o ECA de nivel 1++, directamente aplicables a la pobla-
cion diana, o evidencia suficiente derivada de estudios
de nivel 1+, directamente aplicable a la poblacion diana
y que demuestren consistencia global en los resultados

B Evidencia suficiente derivada de estudios de nivel
2++, directamente aplicable a la poblacion dianay que
demuestren consistencia global en los resultados. Evi-
dencia extrapolada de estudios de nivel 1++ o0 1+

C Evidencia suficiente derivada de estudios de nivel
2+, directamente aplicable a la poblacion diana y que
demuestren consistencia global en los resultados. Evi-
dencia extrapolada de estudios de nivel 2++

D Evidencia de nivel 3 6 4. Evidencia extrapolada de
estudios de nivel 2++

|. Antecedentes de la rehabilitacion pulmonar
en enfer medades neuromuscular es

Los pacientes con enfermedades neuromusculares
presentan insuficiencia respiratoria cronica progresi-
vay requieren tratamiento con ventilacién mecanica
asistida o no, como ventilacion con presion nasal
positiva intermitente (VPPIN por sus siglas en inglés),

con mascara nasal o boquilla con presion positiva, o
ventilacion mecanica invasiva.! El primer respirador
de ventilacion mecéanica no invasiva (VMNI) que
utilizé presidon subatmosférica fue desarrollado por
Dalziel en 1838, en forma manual, y Alfred Jones
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Figura 1. Pri-
mer tanque
respirador en
América.

Figura 2. Espir6foro creado por Woillez.

(1864) fabrico el primer tanque respirador en América
(figura 1).2

Woillez, en Francia (1876), crea el espiréforo (figura
2); y Kuhn, en 1910, el primer tubo endotraqueal. Pos-
teriormente, los hermanos Drinker (1928) disefiaron
el primer prototipo de pulmén de acero de uso clinico
gue Emerson modificé y generaliz6 su uso en 1929
(figuras 3y 4).23

Brag (Premio Nobel de Medicina, 1930) disefié un
sistema que ejerce presidn en forma intermitente so-
bre el abdomen conocido como pneumobelt; mientras
tanto, la marina inglesa desarrollaba un respirador de
ventilacién no invasiva que utilizaba un mecanismo de
rodillos que ejercia presiones intermitentes sobre el t6-
rax. La VMNI con presion negativa se aplicé para tratar
la insuficiencia respiratoria de pacientes con poliomielitis
entre 1930 y 1960, aunque cabe mencionar que su uso
fue abandonado por laincidencia de neumonitis quimica
por aspiracion gastrica por la epidemia de polio vivida
en Copenhage (1952).34

Histéricamente la boquilla con presion positiva se
empieza a usar desde 1957 para mejorar los niveles
de gases en sangre, para ventilaciéon diurna; en 1964
para ventilacidon nocturna en pacientes postpolio vy,
posteriormente, en pacientes con Distrofia Muscular

Figura 3. «Pulmén de acero»; en la cAmara se aumenta y
disminuye la presion del aire, de manera que el pecho se
mueve para provocar la respiracion.

Figura 4. Pulmon de acero construido por Emerson.

Duchenne (DMD) (figura 5). En 1971, en la region
norte de Inglaterra se fundé la Muskelvindfonden
para manejo médico de pacientes con enfermedades
neuromusculares, y el 1 de septiembre de 1976 se
fundo el Instituto de Enfermedades Neuromusculares
con la iniciativa de Muskelvindfonden. Durante los
afios ochenta Muskelvindfonden abogé por mejorar
los cuidados respiratorios de los pacientes; mientras
gue en Dinamarca la ventilacion mecanica se presenté
de manera esporadica a fines de dicha década. En el
Centro Muscular de Newcastle se ofrecia ventilacién
asistida a estos pacientes desde 1989, y no fue sino
hasta 1991 cuando un paciente acepto la ventilacién
nocturna domiciliaria. Desde mediados de los noventa
atodos los pacientes con falla respiratoria se les ofrece
asistencia ventilatoria nocturna. En 1991 se crearon dos
centros para el manejo de la insuficiencia respiratoria
crénica en enfermedades neuromusculares y otras
enfermedades raras.5*®
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Figura 5. Diagrama que muestra el apoyo al sistema: 1) rigida
boquilla de plastico, 2) a corto tubo, y 3) la fijacion sobre los
hombros.

En los archivos de medicina fisica y rehabilitacién, en
1979 se report6 un estudio llevado a cabo por Alexander
et al, donde mencionan el manejo de la insuficiencia
respiratoria en 10 pacientes con DMD mediante AMV,
gue presentaron una supervivencia significativa con el
manejo establecido.”

En Cuba, en 1991, se cred el Departamento de Rehabili-
tacion Respiratoria en el Centro Nacional de Rehabilitacion
“‘Julio Diaz” para enfermedades respiratorias, y también
para enfermos con desdrdenes neuroldgicos que afectaran
el sistema respiratorio, como las lesiones medulares. El
estudio mas reciente acerca del manejo de rehabilitacion
pulmonar en enfermedades neuromusculares lo ha reali-
zado el Dr. John R. Bach (figura 6) con un gran nimero de
articulos sobre la calidad de vida de estos pacientes y el
manejo que se les brinda, asi como sobre patologias de
esclerosis lateral amiotrofica (ELA), esclerosis mltiple (EM)
y otras que cursan con problemas respiratorios.®
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Figura 6. Dr.
John R. Bach,
investigador
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cion pulmonar
en enferme-
dades neuro-
musculares.
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I1. Clasificacion general de las enfermedades neuromusculares que
Cursen con alteracionesrespiratorias

Las enfermedades neuromusculares (ENM) son trastor-
nos que afectan la unidad motora formada por el asta
anterior de la médula, los nervios periféricos, la union
neuromuscular y el muasculo.*?

La incidencia en Espafa es de 1 caso por cada
100,000 habitantes por afio y la prevalencia de 3.5 casos
por cada 100,000 mil habitantes. En pacientes pediatricos
la prevalencia es de 100 por cada 100,000; y en adultos,
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similar, aunque varia desde 1 por cada 5,000 personas
en las mas comunes, hasta 1 por 100 en las mas raras.3

Pueden ser adquiridas o hereditarias. Estas Ultimas
son trastornos heterogéneos en edad de inicio, ma-
nifestaciones clinicas, asociacién o no de afectacién
del sistema nervioso central, gravedad y evolucion. La
debilidad muscular es el sintoma mas prominente y se
acompafa frecuentemente de atrofia.

En el curso evolutivo de estas enfermedades son
frecuentes las complicaciones neumoldgicas, hasta el
punto de que un 70% de los pacientes fallece exclu-
sivamente por causas respiratorias. Existe afeccion
de los musculos respiratorios, fundamentalmente del
diafragma, y cuando existe fracaso funcional y fatiga,
se produce hipoventilacion alveolar que es la principal
causa de la insuficiencia respiratoria.”

La insuficiencia respiratoria en ENM consiste en va-
rios problemas funcionales que llevan a la insuficiencia
ventilatoria, neumonia y muerte;10-12

¢ insuficiencia inspiratoria causada por debilidad del
diafragma, intercostales externos y accesorios de la
respiracion;

¢ insuficiencia espiratoria por debilidad de musculos
abdominales e intercostales internos;

* insuficiencia para la deglucidn por estar involucrados
los musculos bulbares.

A continuacién describimos las ENM hereditarias
mas frecuentes que se acompafan de insuficiencia
respiratoria.

1. Atrofia muscular espinal

Es la segunda ENM mas frecuente después de la
DMD. Es un trastorno degenerativo de las neuronas
del asta anterior con una etiologia genética autosémica
recesiva debido a mutaciones en el cromosoma 5q 13,
gue codifica para la proteina «Survival motor neuron»
(SMN), que es de dos tipos: SMN 1 telomérica y SMN
2 centromérica.t®

Su incidencia es de 1 por cada 5,000 recién nacidos
vivos. El trastorno causa debilidad y atrofia de los mus-
culos voluntarios, y es mas grave en las piernas que en
los brazos. Cursan con hipotonia, retraso en el desarrollo
psicomotor, fibrilaciones, temblor fino y deformidades
de la caja toréacica.

Existe una clasificacion por tipos segun la severidad
de los sintomas: tipo | o Werdning-Hoffman es la forma
infantil mas grave; tipo Il o infantil tardia, de progresién
mas lenta; tipo Il o enfermedad de Kugelberg Welan-
der de forma crénica o juvenil; tipo IV o enfermedad
de Fazio-Londe; y la tipo V o enfermedad de Kennedy.

La tipo | cursa con hipotonia grave, alteraciones en
la succion y deglucién, hipotrofia muscular, ausencia de
reflejos y afectacion de masculos de cara. No desarrollan
control de cuello y tronco, cursan con complicaciones
respiratorias tempranas y, generalmente, fallecen antes
de los dos afos.

En la tipo Il, los lactantes son capaces de deglutir y
succionar y logran la marcha independiente; sin embar-
go, ésta se pierde debido a la progresion de la debilidad,
y quedan confinados a silla de ruedas en la primera
década de la vida, por lo que pueden desarrollar una
escoliosis paralitica. La sobrevida de los pacientes con
SMA tipo |l varia de dos afios a la tercera década de la
vida. La mayoria de las muertes ocurren por infecciones
respiratorias.1®

Latipo Ill se manifiesta en la primera infancia; pueden
llegar a caminar, aunque esta habilidad se pierde en la
segunda década de la vida por la debilidad muscular
progresiva. Sobreviven hasta la edad adulta y cursan
con infecciones respiratorias. La disfuncion bulbar se
produce a fines de la enfermedad, que progresa lenta-
mente, y el curso en general es leve.*

La tipo IV se presenta en la adolescencia con pa-
ralisis bulbar progresiva por la degeneracion de las
neuronas motoras del tallo cerebral. La tipo V se trata
de un trastorno recesivo ligado al cromosoma X, esta
asociada a ginecomastia y otros trastornos endocri-
nolégicos.'

En general, las alteraciones respiratorias repercuten
directamente en el pronéstico vital; en la tipo | y Il son
muy frecuentes y en la lll aparecen en edades mas
avanzadas de la enfermedad. Las complicaciones res-
piratorias se producen, tanto por restriccion debido a
sus escoliosis como por el deterioro de su patrén respi-
ratorio por la misma debilidad y mala higiene bronquial
y deformacién de la caja toracica. El manejo precoz de
la terapia pulmonar es vital para que tengan una mejor
calidad de vida independientemente de la SMA de que
se trate 1618

2. Distrofia muscular de Duchenne (DMD)*?

La DMD es una enfermedad de degeneracién mus-
cular que afecta a 1 de cada 3,500 a 5,000 varones
nacidos. El tipo de herencia es recesivo ligado al
cromosoma X y es causada por la ausencia de dis-
trofina debido a mutaciones en el gen que codifica
las instrucciones para la sintesis de dicha proteina,
localizado en el brazo corto del cromosoma X locus
21 (Xp21).

La debilidad muscular es de evolucién progresiva
y mas rapida que en el resto de las distrofias; afecta
inicialmente la cintura pélvica, posteriormente la cin-
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tura escapular y finalmente presenta una debilidad
generalizada.

Clinicamente se hace evidente entre los 3 a 5 afios
de edad, con dificultad para caminar, correr, subir y ba-
jar escaleras, asi como caidas frecuentes. Conforme la
debilidad progresa, los pacientes pierden la capacidad
para caminar entre los 8 y 12 afios de edad, y quedan
confinados a una silla de ruedas. Mueren prematura-
mente alrededor de los 20 afios por complicaciones
cardiacas o respiratorias.

Con frecuencia la DMD esté asociada a alteraciones
musculoesqueléticas como contracturas, escoliosis y
aumento de la lordosis lumbar. En el 30% de los pa-
cientes puede acompafiarse de dafio intelectual con un
promedio de pérdida de 20 puntos del IQ comparado
con la poblacién control.

Cursan con trastornos respiratorios relacionados con
un defecto restrictivo causado por la debilidad del diafrag-
ma, musculos intercostales y accesorios de la respiracion,
lo que tiene como consecuencia una insuficiencia venti-
latoria. Es frecuente el desarrollo de una cardiomiopatia
gue involucra la contractilidad del ventriculo izquierdo,
asi como la funcién ventricular derecha.

En los Ultimos afios la expectativa de vida de estos
pacientes ha mejorado debido a la intervencién tempra-
na en los trastornos respiratorios.

3. Distrofia muscular de Becker*

La distrofia muscular de Becker en una forma alélica
de la DMD causada por una disminucion en la calidad
o cantidad de la distrofina, con una incidencia de 1 por
cada 30,000 varones nacidos.

La evolucién de la debilidad es mas lenta que en la
DMD vy clinicamente es evidente entre los 3 y 12 afios
de edad. La capacidad para caminar se pierde entre los
35y 40 afios de edad y tienen una expectativa de vida
normal, aunque las causas de muerte también son por
complicaciones cardiacas y respiratorias.

4. Distrofia fascioescapulohumeral (FEH)

La FEH es un trastorno hereditario y se encuentra entre
la tercera y quinta distrofia muscular mas comun. Es de
transmisién autosémica dominante. La anomalia gené-
tica ha sido localizada en el cromosoma 4q35 debido
a una reduccion en el nimero de repeticiones de una
secuencia denominada D474 .1°2° En cuanto mas corto
es el segmento de repeticiones mas grave es la enfer-
medad. Hasta la fecha no ha sido descrito el producto
del gen que provoca la FEH.

La incidencia de FEH presenta variaciones impor-
tantes entre diferentes autores, de 0.3 a 5 por cada

100,000 habitantes.?*-2® Entre 2.2 en Estados Unidos y
18.7 en Los Paises Bajos.?*2¢ La mayoria de los autores
considera como media aceptable una prevalencia de 5
casos por cada 100,000 habitantes.

Existe una forma infantil o precoz cuyo inicio en la
primera infancia fue descrito por Landouzy y Dejerine.
Esta forma se caracteriza por su evolucion mas rapida e
incapacitante. La afectacion facial aparece habitualmen-
te en el primer afio de vida, en ocasiones con un aspecto
de diplejia facial. A esta afectacion le sigue una debilidad
progresiva de la cintura escapular y de los extensores
del pie. La mayor parte de estos nifios estan obligados
a usar una silla de ruedas antes de los 10 afios.?”

Formatardia. Los pacientes s6lo presentan manifes-
taciones leves durante la primera mitad de la vida en
los musculos faciales. Después, aparece un deterioro
rapido en 2 o 3 afios. Con frecuencia afecta los masculos
de la cintura pélvica y escapular, lo que provoca serias
dificultades para la marcha que pueden obligar al uso
de silla de ruedas.?®

Los problemas musculares de la cintura escapular
son los mas frecuentes y figuran entre las afectaciones
mas precoces. Debido a que la porcion esternocostal
del pectoral mayor siempre esta afectada, el resultado
es una elevacion de los pliegues axilares, y en la etapa
terminal se observa un térax «en embudo».?’

En una etapa mas avanzada de la enfermedad, los
grupos musculares mas distales terminan por afectarse.
El biceps, el triceps, los extensores de la mufiecay de los
dedos, asi como los inter6seos pueden atrofiarse también
tardiamente, ya que los masculos restantes del antebrazo
no se ven afectados. El aspecto de la extremidad superior
puede semejar un «antebrazo de Popeye».2°

Los musculos abdominales con frecuencia son defi-
citarios y producen una ptosis abdominal; su debilidad
aumenta la basculacién pélvica y la hiperlordosis lum-
bar, provocando el aplanamiento del térax en sentido
anteroposterior y la verticalizacion del diafragma, que
afecta la funcién respiratoria.®®

La FEH estd acompafiada de alteraciones asociadas,
como hipoacusia de tipo sensorial, problemas vascula-
res e insuficiencia respiratoria provocada por la lordosis
lumbar y/o la escoliosis. La aparicion de cefaleas, su-
doracién y dificultades de concentracién debe llevar a
considerar la posible existencia de hipercapnia.?”

5. Distrofias de cinturas (LGMD)

Las distrofias musculares de cinturas (LGMD) son un
grupo heterogéneo de enfermedades musculares de
tipo genético clasificadas de acuerdo con su modo
de transmisidn en autosOmica dominante o autoso-
mica recesiva. En la tabla 1 se describen los tipos
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Tabla 1. Tipos de distrofia de cinturas.3?

Localizacién Proteina
Dominantes
LGMD1A 5031-33 Miotilin
LGMD1B 1g11-21 Lamin A&C
LGMD1C 3p25 Caveolin-3
LGMD1D 6023
LGMDI1E 7q
LGMD1F Cromosoma 7
LGMD1G Cromosoma 4
Recesivas
LGMD2A 15915 Calpaina 3
LGMD2B 2p13 Dyaferina
LGMD2C 13912 Y-Sarcoglycan
LGMD2D 17921 a-Sarcoglycan
LGMD2E 4912 B- Sarcoglycan
LGMD2F 5933 J- Sarcoglycan
LGMD2G 17g11-12 Teletonina
LGMD2H 9g31-g34.1 TRIM32
LGMD2I 19913.3 FKRP
LGMD2J 2q31 Titina
LGMD2K 9g-34.1 POMT1
LGMD2L 11p13-p12 Fukutina

de distrofia de cinturas, la localizacién del gen y su
producto.3t32

Las LGMD afectan en conjunto entre 5y 6 por millon.
Las formas autosémicas dominantes son menos fre-
cuentes que las formas autosémicas recesivas.

En las formas recesivas, los primeros signos apa-
recen con frecuencia antes de los 20 afios y el cuadro
clinico es por lo regular grave, con progresion y pérdida
de la marcha en la segunda década de la vida, aunque
puede ocurrir antes.?*

En las formas dominantes, el inicio puede ser mas
tardio, con mantenimiento de la marcha independiente
en la edad adulta, intolerancia al ejercicio y mialgias. En
general se presentan con debilidad y atrofia de los mus-
culos de la cintura pélvica y escapular, con afectacion
bilateral y simétrica. Las pantorrillas pueden tener una
apariencia muy musculosa, en especial en las sarcogli-
canopatias. La velocidad de progresion de la debilidad
se presenta en forma variable.?*

Tanto las formas dominantes como las recesivas cur-
san con pérdida significativa de la movilidad o dependen-
cia de una silla de ruedas en cuestion de 20 a 30 afios.3®

La debilidad del musculo cardiaco y la actividad eléc-
trica anormal del corazén pueden incrementar el riesgo
de palpitaciones, desmayos y muerte subita. La funcion
respiratoria se afecta con el paso del tiempo, por lo que

debe ser monitorizada. La mayoria de los pacientes con
este grupo de enfermedades llegan a la edad adulta,
pero no alcanzan su expectativa de vida completa.3®

6. Distrofia mioténica congénita (DMC)36-38

La DMC es un trastorno autosémico dominante con va-
riacion en la severidad clinica. Ocurre en nifios nacidos
de mujeres afectadas.

Existe una forma tipo 1 asociada a una expansion
trinucledtida en la tiamina, citocina y guanina, localizada
en el cromosoma 19q13.3, responsable del 95% de los
casos. Latipo 2 estd asociada a una expansion tetranu-
cleétida guanina, citocina, tiamina y citocina localizada
en el cromosoma 3g21.%¢

Las cifras de prevalencia varian de 1 en 3,500 a
16,000 nacidos vivos, quiza debido al subdiagnéstico.

En la forma neonatal el cuadro clinico se caracteriza
por su manifestacién precoz, su gravedad y el mal pro-
néstico, tanto de sobrevida como de desarrollo psicomo-
tor. Es considerada una de las causas mas frecuentes
de hipotonia neonatal.

Clinicamente, a pesar de que la expresién puede ser
variable con diferentes grados de gravedad, los nifios
cursan con hipotonia al nacimiento, con antecedentes
de escasos movimientos fetales, trastornos para la
succion y deglucién, debilidad facial, atrofia muscular y
deformidades musculoesqueléticas.

Las apneas y los trastornos respiratorios son casi
constantes, y radiolégicamente puede observarse ele-
vacién de las cupulas diafragmaticas. Los defectos car-
diacos incluyen trastornos del ritmo, hipoplasia izquierda
y alteraciones valvulares. En los casos de sobrevida es
comun el retraso mental en aproximadamente el 70%
de estos nifios.

La mortalidad precoz es frecuente, alrededor del 50%,
relacionada con trastornos respiratorios secundarios a
la hipotonia.

7. Distrofia muscular congénita®

Es un grupo de distrofias que tienen en comun que la
debilidad muscular inicia en la infancia o la nifiez tem-
prana. Existen varias categorias causadas por mutacio-
nes genéticas especificas distintas de otras distrofias
musculares.

Son ocasionadas por defectos genéticos que afectan
a proteinas musculares importantes, la mayoria hereda-
das con un patrén autosémico recesivo.

El grado de progresion de la debilidad varia de
acuerdo con las diferentes formas de distrofia muscular
congénita (CMD). Se dividen en tres grupos principales:
trastornos de merosina negativa, trastornos de merosina
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Tabla 2. Clasificacion de distrofias musculares
congénitas.®®

Cromosoma/ Patrén
Enfermedad Gene hereditario
CMD de merosina Merosina autosémico
negativa (completa recesivo
o parcial)
Merosina positiva Desconocido autosémico
CMD pura recesivo
Enfermedad de SEPN1
columna rigida
Enfermedad de COL6A2 autosémico
Ullrich recesivo
Deficiencia de ITGA7 autosémico
integrina alfa7 recesivo
autosémico
recesivo
Trastornos de Fukutina autosémico
migracion neuronal recesivo
CMD de Fukuyama
(FCMD)
Enfermedad de Cromosoma 1 autosémico
musculo-ojo-cerebro recesivo
(MEB)
Sindrome de Desconocido
Walker-Warburg autosémico
(WWS) recesivo

positiva y trastornos de migracion neuronal. En esta Ul-
tima cursan con retraso mental severo y enfermedades
neurolégicas que opacan el trastorno muscular (tabla 2).

Ademas de la debilidad muscular cursan con con-
tracturas y en algunos casos evolucionan hacia una
rigidez de la columna vertebral, desarrollan escoliosis,
insuficiencia respiratoria y, cuando se encuentra invo-
lucrado el sistema nervioso central (SNC), presentan
discapacidades para el aprendizaje, convulsiones y
problemas visuales.

La mortalidad depende del tipo de distrofia muscular
congénita; algunos nifios mueren en lainfancia, mientras
gue unos pueden vivir hasta la vida de adulto joven o
adulto con minimos déficits.

8. Miopatias congénitas*0-4°

Las miopatias congénitas son trastornos no progresi-
VOS que se caracterizan por cambios estructurales en
el masculo. Pueden ser de tipo autosdmico recesivo o
dominante.*0-42
La hipotonia periférica se reporta en lactantes entre
20-35%, de éstos el 40% se deben a miopatia congénita.*®
Se clasifican en estructurales y metabdlicas (tabla 3).4

Tabla 3. Tipos de miopatias congénitas.

Estructurales Metabdlicas

Nucleo central

Minicore

Nemalinica

Miotubular

Miotubular con hipotrofia
de las fibras

Miopatia miotubular
ligada al X

Miopatia combinada
Miopatia mitocondrial
Otras alteraciones subcelulares
Miopatia de cambios

minimos.

Glucogenosis tipo I, Il y IV
Miopatia por depdsito de lipidos
Paralisis periédica

Nucleo central

Esta miopatia es de caracter autosémico dominante.
La afeccién se encuentra en el gen 19g13.1 y altera los
receptores de rianodina. Se presenta con hipotonia y
debilidad facial y en misculos extraoculares, ptosis, asi
como en las extremidades de manera proximal, desde
el periodo neonatal y ocasionalmente en lactantes. No
es progresiva y esta acompafada con frecuencia de
luxacion congénita de cadera, contracturas y cifoesco-
liosis. La disfagia y la dificultad para la respiracién son
una caracteristica relevante en esta miopatia.*®4

Miopatia por nemalina

Esta miopatia se compone de una patogenia heterogé-
nita que comprende a la nebulina y a la tropomiosina
3 o alfa-actina, y es el defecto mas frecuente el de la
nebulina con una afectacion del cromosoma 1y 2.

En el defecto del cromosoma 2 su presentacion cli-
nica puede ser de progresion nula o lenta con hipotonia
y debilidad leve, menos agresiva, y su transmision es
autosémica recesiva. En el defecto del cromosoma 1
se hereda de manera esporadica sin tener claro si es
autosémica recesiva o dominante. El cuadro clinico se
caracteriza por un déficit motor severo con hipotonia
y debilidad intensa que compromete la ventilacién por
insuficiencia respiratoria y sucesos importantes de
broncoaspiracién que condicionan el uso de ventilacién
mecanica para la supervivencia. Se presenta la muerte
en los primeros meses de vida.*048

Ambos sindromes se acompafan de debilidad facial
y anomalias del esqueleto, como paladar alto, progna-
tismo, mala oclusion, térax de paloma, pie cavo, cifoes-
coliosis y aumento de la lordosis lumbar.
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El defecto genético mas raro, involucra la tropomio-
sina 3 y sus manifestaciones clinicas son leves. La
herencia ha sido reportada como dominante.*°

Miopatia miotubular

La miopatia tubular puede dividirse en dos sindromes
con progresion lenta o nula.

La de progresién lenta se presenta con mayor fre-
cuenciay se caracteriza por hipotonia y debilidad leves,
gue a veces pasa inadvertida durante el periodo de re-
cién nacido y se hereda de manera autonémica recesiva.
Se desconoce el locus y la naturaleza del gen causal.*®

La de progresion rapida es recesiva ligada al cro-
mosoma X, cursa con hipotonia y debilidad notoria,
insuficiencia respiratoria, y aparece exclusivamente en
varones, que presentan muerte neonatal.*

En ambos casos, del 50 al 60% de los pacientes
tienen el antecedente de polihidramnios y disminucion
de los movimientos fetales. Presentan asfixia por la
debilidad muscular, asi como deterioro del movimiento
axial, y alteraciones motoras, lo que a menudo los deja
confinados en cama o silla de ruedas debido a la debi-
lidad muscular generalizada. La ptosis es comdn, y a
veces hay debilidad de los masculos extraoculares.*043

Se desconoce la patogenia, aunque se ha sugerido la
detencidén en la maduracion de las fibras. Se ha obtenido
informacién acerca del mecanismo de este defecto de
maduracion al identificar el gen en Xg28, del cual depen-
de la forma neonatal més frecuente de la enfermedad. El
gen causal codifica para una proteina, la miotubularina,
gue parece ser una tirosina fosfatasa. Se cree que ésta
participa en una via de transduccidn de sefial necesaria
para la miogénesis tardia.*®

Desproporcion congénita de tipo de fibra

Se caracteriza por hipotonia (debilidad de las extremi-
dades) axial. En los casos infantiles tempranos el déficit
es generalmente grave, con anormalidades musculoes-
gueléticas, como la displasia de la cadera, deformidad
de pies, torticolis y escoliosis. Cerca del 30% de los
pacientes tienen signos de alteracién del sistema nervio-
so central, en particular retraso mental. Su evolucién es
variable, pero con tendencia a la mejoriay recuperacion
la funcién motora dentro de los dos afios siguientes a
la incapacidad grave, que es una caracteristica de la
enfermedad; sin embargo, se documentan muertes de
pacientes en el periodo de lactancia.**4°

No es clara la patogenia de la desproporcién con-
génita del tipo de fibras, aunque se ha sugerido lo
siguiente: a) Puede producirse miopatologia similar por
denervacion de la inervacion cruzada; b) A menudo hay

mayor nimero de fibras tipo Il C, el precursor fetal de las
fibras tipo Il Ay Il B, y c) Puede haber desproporcion de
diversos tipos de fibras.*®
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|11. Fisiopatologia de las enfer medades neur omusculares

1. Enfermedades musculares en general

Para poder cubrir las necesidades metabdlicas del
organismo es necesaria la integridad de los sistemas
respiratorio y cardiovascular.

Los factores involucrados en mantener la integridad del
sistema respiratorio se encuentran en corteza cerebral,
centros del tallo cerebral, parénquima pulmonar, mascu-
los respiratorios y un sistema de realimentacion integros.

Las enfermedades neuromusculares afectan fun-
damentalmente la parte efectora de este sistema que

son los musculos; sin embargo, también se pueden
afectar las zonas de conduccién como la placa neu-
romuscular.

Estas enfermedades tienen un alto potencial de mor-
bilidad y mortalidad, y es la falla respiratoria la causa
mas importante.!

El sistema ventilatorio comprende desde la corteza
cerebral hasta los musculos respiratorios que, como se
dijo, son los efectores de este sistema, puede presentar
alteraciones en su trayecto desencadenando la falla
respiratoria.?
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Enfermedades del sistema nervioso central

Enfermedades como el Parkinson afectan la respiracién
voluntaria y muestran patrén respiratorio de Cheyene-
Stokes, apneas centrales e hipoventilacion central. En
la hemiplejia secundaria a un evento vascular cerebral,
los movimientos de la pared del térax y del diafragma
del lado contralateral al sitio de la lesién cortical pueden
estar disminuidos y generar a la vez disminucién de la
capacidad de distensibilidad de la caja toracica.

Alteraciones en médula espinal

Estas enfermedades afectan el control de los nervios
motores de los musculos respiratorios.

Aungue los traumatismos son la causa mas frecuente
de lesiones en la médula existen otras, como las me-
tabdlicas, las vasculares, las iatrogénicas, infecciosa y
las degenerativas.

El soporte ventilatorio en este grupo de pacientes
dependera del nivel de lesion; por ejemplo: por encima
de C3 siempre es necesario; entre los niveles de C3y
C5 este soporte puede ser diferido, y por debajo de C5
no es requerido en la mayoria de los casos.

Lesiones de nervio motor y de la unién neuromuscular

En este grupo de alteraciones encontramos enferme-
dades tales como el sindrome de Guillain-Barré, la
toxicidad por botulismo y la miastenia gravis.

Existen casos de disfuncion del nervio frénico. En
ocasiones, la afeccion unilateral puede cursar con una
disminucién de la capacidad vital (CV) hasta un 75%;
sin embargo, cuando es bilateral, la CV estara siempre
disminuida.®

Distrofia muscular progresiva (DMP)

La DMP y principalmente la tipo Duchenne, tiene como
consecuencia una incidencia de escoliosis del 95% de
los pacientes y es siempre progresiva, en el momento
gue el paciente pasa a una silla de ruedas. La capaci-
dad pulmonar se afecta en forma progresiva y tiene una
relacién directa con el grado de deformidad por lo que,
cada 10% en la progresién de la deformidad, se presenta
un decremento del 4% de la capacidad pulmonar.* Los
pacientes a diferencia de las escoliosis idiopaticas pre-
sentan una gran pérdida de la capacidad pulmonar con
pocos grados de deformidad de la escoliosis.

Los pacientes que todavia caminan tienen menos
progresién de la deformidad escolidtica por tanto, la re-
habilitacion con aparatos externos favorece que persista
la marcha y ayuda a que no progrese la deformidad vy,

a su vez, que la capacidad pulmonar no disminuya. No
se recomienda el uso de corsé ya que esto dificulta el
manejo respiratorio.

El manejo con corsé y aparatos externos ademas de
que dificultan la respiracion no han demostrado detener
la progresion de escoliosis, por lo que estéa limitado a
pequefias curvas en los pacientes que se encuentren
en silla de ruedas.

El manejo quirdrgico se plantea, inclusive, en forma
«preventiva» en pacientes en silla de ruedas con escolio-
sis de méas de 20°. Las complicaciones de la cirugia son
importantes en la mayoria de los casos y las atelectasias,
infecciones e intubaciones prolongadas son frecuentes
después de ésta. La CV menor de 35% no es contra-
indicacion para la cirugia. Otra de las complicaciones
frecuentes es el sangrado de hasta 800 mL por evento.

2. Enfermedades de los mUsculos respiratorios

La afeccién de los musculos respiratorios puede ser
aguda, crénica, congénita o adquirida (ej. miopatia del
paciente critico).

La etiologia de estas enfermedades es muy diversa,
lo que hace dificil su clasificacion.

La via aérea superior se ve comprometida por la de-
bilidad de los musculos faciales, de la orofaringe y de la
laringe, lo que interfiere con la deglucién y la expulsién
de las secreciones.

Existen muchas enfermedades musculares crénicas,
entre ellas las distrofias musculares, las miopatias y las
miotonias de etiologia diversa.

La enfermedad de Pompe también conocida como
deficiencia de maltasa acida o glucogenosis tipo I, es
una enfermedad neuromuscular progresiva, debilitante
y muchas veces fatal, causada por una deficiencia de
la alfa-glucosidasa-acida (GAA) lisosomal, enzima res-
ponsable del catabolismo del glucégeno. La deficiencia
de GAA produce una acumulacion de glucégeno con
la eventual ruptura del lisosoma, resultando en una
disfuncién celular y destruccién de las fibras muscula-
res, lo que produce debilidad muscular generalizada.®
En el Pompe infantil clasico, la funcion pulmonar se
reduce por debilidad de los musculos respiratorios y
la cardiomiopatia hipertréfica, que puede ser tan grave
como para producir compresion extrinseca del arbol
bronquial. La debilidad del diafragma es caracteristica
de la enfermedad de Pompe de inicio tardio.®’

La debilidad de los musculos inspiratorios no per-
mite una adecuada distensibilidad de la caja toracica y
de la expansion pulmonar; en consecuencia, hay una
disminucion en la capacidad pulmonar que desarrolla
microatelectasias, pérdida de la relacién ventilacion-
perfusién y, consecuentemente, hipoxemia, asi como
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dificultad para la realizacién de una tos efectiva. El
mecanismo compensatorio de taquipnea, con voliume-
nes corrientes pequefios, incrementa la presencia de
atelectasias, que reducen la distensibilidad pulmonar e
incrementan la carga mecéanica sobre los ya debilitados
musculos respiratorios,

Finalmente, complicaciones como neumonia 0 em-
bolia pulmonar incrementan la demanda ventilatoria
propiciando deterioro del sistema respiratorio.?

3. Fisiopatologia de las alteraciones respiratorias

Los pacientes con ENM congénitas o adquiridas experi-
mentan un deterioro progresivo de la funcidn respiratoria
gue contribuye a una elevada tasa de morbilidad. La
insuficiencia respiratoria es la responsable del evento
terminal. Algunas ENM tienen un compromiso respira-
torio minimo, mientras que otras manifiestan sintomas
respiratorios desde el periodo neonatal inmediato, con
una declinacion progresiva y grave en los primeros
afios de vida. Generalmente, la insuficiencia respiratoria
cronica se desarrolla en forma lenta, aunque variable.
Las alteraciones iniciales se manifiestan exclusivamente
durante el suefio, seguidas por una progresién continua
hacia la hipoventilacion alveolar severa diurna, cor
pulmonale, que concluye con insuficiencia respiratoria
terminal.

La deteccién oportuna de falla ventilatoria y rehabili-
tacion respiratoria mejoran la calidad de vida en estos
pacientes. La VPPN se ha convertido en la modalidad
de primera eleccion para la mayoria de los casos.

La caida de la capacidad residual funcional en los
pacientes con ENM esta condicionada por la falta de
tono de los musculos toracicos, que no ejercen una
oposicioén significativa al retroceso elastico del pulmon;
junto a esta debilidad hay disminucién de la distensi-
bilidad de la pared toracica. Estos cambios dependen
fundamentalmente del aumento de la rigidez de la caja
derivada de la disminucién mantenida de su expansion
y la subsiguiente rigidez de las articulaciones.

Las alteraciones de los volumenes pulmonares son
atribuibles a una combinacion de debilidad muscular
con alteraciones de las propiedades mecéanicas de los
pulmones y la pared toracica.

La disminucion de la fuerzay velocidad de contraccion
de los musculos espiratorios provoca una disminucion
de los flujos maximos, que condiciona la disminucion
del esfuerzo para toser y mal manejo de secreciones.
La hipoventilacién con hipoxemia e hipercapnia esta
dada por debilidad de los musculos inspiratorios princi-
palmente el diafragma.

Por otro lado, el grado de hipercapnia no se correla-
ciona siempre con la debilidad muscular, mecanismos

como alteraciones de la mecanica del aparato res-
piratorio, el control de la ventilacion, fatiga muscular,
trastornos respiratorios del suefio y disfuncion de la via
aérea superior.

Los pacientes con ENM presentan inevitablemente
debilidad de los musculos respiratorios a lo largo de su
enfermedad, lo que conlleva a alteraciones en la funcion
pulmonar. La insuficiencia respiratoria es la respon-
sable del evento terminal, por lo cual es importante la
monitorizacion periddica de los volimenes pulmonares
y presiones respiratorias que nos permitan evaluar la
fuerza de los musculos respiratorios y mantener una
funcidn respiratoria adecuada.

Las investigaciones en torno a la insuficiencia respira-
toria se han incrementado significativamente durante los
Ultimos diez afios. La deteccion precoz de alteraciones
respiratorias, el inicio oportuno de la rehabilitacién pul-
monar y el soporte ventilatorio adecuado permiten una
mejor sobrevida y calidad de vida en muchos de estos
pacientes, lo cual ha llevado al desarrollo de programas
destinados al monitoreo activo y a programas nacionales.

4. Alteracion de la superficie de intercambio
gaseoso por cambios en ladistensibilidad pulmonar

La distensibilidad o compliance no es una propiedad
exclusiva del pulmadn, sino también de la caja toracica
y la suma de ambas, conforma la distensibilidad total
del aparato respiratorio. El término distensibilidad hace
referencia al cambio de volumen por unidad de cambio
de presion, lo que se puede apreciar graficamente como
la pendiente en una curva de presion-volumen; en otras
palabras, la distensibilidad denota la facilidad con la que
los pulmones y la caja toracica pueden distenderse o
cambiar su forma. Es importante recordar que para cual-
quier volumen dado la presién es mayor en la insuflacion
que en la deflacién, situacién que genera la «histéresis»
en la curva de presion volumen. La distensibilidad del
pulmén humano oscila alrededor de 200 mL/cm H,0.®

La distensibilidad se puede medir en forma directa
en pacientes con ventilacién mecanica, invasiva o no;
la formula para la distensibilidad estatica es: volumen
corriente (Vt) entre la diferencia de la presion “plateau”
y la presion positiva al final de la espiracion (PEEP), y
se mide la distensibilidad dindmica con la formula de Vt
entre la presién inspiratoria pico menos el PEEP. Una
manera indirecta de medir la distensibilidad es mediante
la colocacién de un balén (10 cm) en el tercio distal del
eso6fago, con lo cual se hacen estimaciones de la presion
pleural, la presion traspulmonar y finalmente de la dis-
tensibilidad pulmonar. La férmula de la distensibilidad
total es: l/distensibilidad del sistema respiratorio
-1/presion pulmonar.®
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El concepto opuesto es el de elasticidad o retroceso
elastico, que puede definirse como la tendencia para
oponerse a la distensién o al cambio de forma asi como
la capacidad del pulmény la caja toracica para regresar
a su volumen de reposo después de haberse distendi-
do.® Los factores que aumentan el retroceso elastico
o la elasticidad del pulmén y que, consecuentemente,
disminuyen la distensibilidad son:

e aumento del tejido fibroso en el pulmon;

¢ latensién superficial y el edema alveolar que depen-
den en gran medida de la produccidn de surfactante
pulmonar por los neumocitos tipo II;

e colapso alveolar o atelectasia.l?

Desde los afios sesenta se ha reconocido que la
distensibilidad pulmonar estatica esta disminuida en
los pacientes con ENM, atribuido a la debilidad de los
musculos ventilatorios.’® Existen estudios en donde
demuestran que ventilando a volimenes bajos se gene-
ran mecanismos que ocasionan aumento de la tensién
superficial y esto contribuye a la formacién de atelec-
tasias.!? Diversos autores han confirmado la presencia
de atelectasias menores y mayores hasta en un 85%.1
En 1993, Estenne et al, realizaron tomografias de alta
resolucion a un grupo de pacientes, encontraron que
s6lo dos pacientes tenian atelectasias (no evidentes
por radiografia de térax) y la magnitud de éstas, no ex-
plicaba por si sola la disminucién de la distensibilidad
estética.l? La debilidad muscular y la disminucién de
la funcién pulmonar es moderada en el promedio de
pacientes, por lo que puede explicar estos resultados.
Otros factores que llevan a la formacién de atelectasias
son tos inefectiva, la restriccién pulmonar y la pérdida
de hiperinflaciones periédicas (suspiros), que lleva a
una disminucién y mala distribucién del surfactante
pulmonar?!® En estudios experimentales se ha medido
la distensibilidad pulmonar posterior a la aplicacién de
voliumenes pulmonares altos, comprobandose que la
distensibilidad retorna a valores similares a los iniciales.®
Sin embargo, se ha intentado demostrar este hallazgo
en pacientes con ENM, reportandose hallazgos con-
tradictorios: en pacientes con ELA y cifoescoliosis si
se han documentado incrementos en la distensibilidad
posterior a hiperinsuflacion, y en DMD y cuadriplejia no
se reprodujo dicho hallazgo. Esto Gltimo parece provenir
de que las poblaciones de estudio son heterogéneas
(con grados de debilidad y funcién respiratoria variable),
y de los métodos de medicién.t21415 Un factor mas que
influye en el incremento en la elasticidad pulmonar en
estos pacientes es la presencia de infecciones, que
favorece la formacién de atelectasias por el incremento
en las secreciones bronquiales.’*1¢

En nuestro medio no existen estudios que evallen
el comportamiento de la distensibilidad pulmonar en
pacientes con ENM. Es evidente que la elasticidad incre-
mentada y la disminucién en la distensibilidad, los ponen
en riesgo de complicaciones, tales como incremento
en el trabajo respiratorio, y secundariamente lleva al
desarrollo de insuficiencia respiratoria, hipoventilacion,
y desarrollo de atelectasias.

Conclusiones

¢ En ENM se altera la distensibilidad (toracica y pul-
monar) en forma multifactorial (1 A).

e Existen dos formas de medicion de la distensibilidad
pulmonar, directa e indirecta; para fines de investi-
gacion la mas utilizada es la indirecta, que es poco
practica (1 A).

¢ La causa principal de la disminucién de la disten-
sibilidad pulmonar en ENM es la formacion de ate-
lectasias a través de diversos mecanismos (1, A en
experimentos en conejos, y 3, C en ENM).

¢ En enfermedades neuromusculares cuya debilidad
muscular inicia en edades muy tempranas (atrofia
muscular espinal Tipo 1 y 2, distrofia muscular
congénita, entre otras), puede afectar la plenitud
del desarrollo toracopulmonar, lo cual podria influir
adicionalmente en la distensibilidad pulmonar (4, D).

5. Complicaciones pulmonares agudas en pacien-
tes con enfermedad neuromuscular

Atelectasia

La tos es un proceso esencial de proteccion para el
aclaramiento del exceso de secreciones de las vias
aéreas, sin embargo, los pacientes con ENM con com-
promiso de los musculos espiratorios cursan con tos
ineficaz y retencion de secreciones, lo que conduce a
atelectasias segmentarias o lobares. Esto es particu-
larmente cierto para las zonas inferiores del pulmén, lo
que se incrementa por la escoliosis. También estan en
riesgo de desarrollar microatelectasias generalizadas
inaparentes en la radiografia de térax. Como la fuerza
muscular inspiratoria esta cada vez mas deteriorada, los
pacientes pierden la capacidad de realizar respiraciones
espontaneas profundas periddicas (suspiros), con lo cual
normalmente se estimula la produccién de surfactante y
su distribucion, lo que permite la apertura de las vias res-
piratorias periféricas colapsadas.’® Una baja capacidad
residual funcional promueve el cierre de unidades pul-
monares periféricas. A medida que el proceso avanza,
se incrementa el desequilibrio de la ventilacion-perfusion
del pulmén desarrollando hipoxemia.
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Neumonia

La disfuncion de los musculos bulbares provoca dificul-
tad para el cierre de la glotis, esto conduce a la penetra-
cion del contenido de la cavidad oral (liquidos, alimentos
soélidos, semisélidos y las secreciones orales) en las
vias respiratorias, lo que predispone a la neumonia por
broncoaspiracién. Los episodios de asfixia son comunes
y pueden ser desencadenados por la saliva. También
se han comprobado aspiraciones silentes en nifios
con disfagia a través del estudio con videofluoroscopia
modificada con la deglucién de bario. Por otra parte,
las infecciones respiratorias virales agudas provocan
mas del 90% de las neumonias, porque aumentan la
produccién de las secreciones de las vias respiratorias
inferiores y reducen la fuerza de los musculos respirato-
rios.** Los pacientes cuya CV son menores del 30% del
valor predicho estan particularmente en riesgo para el
desarrollo de neumonia.’®*'” La taquipnea, la taquicardia,
el uso de los musculos accesorios de la respiraciény la
respiracién abdominal paraddjica, ortopnea, fiebre, y la
tos, después de la deglucién, son signos que sugieren
neumonia con insuficiencia respiratoria, en la gasome-
tria arterial se muestra un gradiente alvéolo arterial de
O, incrementado con hipercapnia o sin ella. El riesgo
de neumonia se reduce tanto por la administracién de
la vacuna antineumocécica y contra la influenza anual.

6. Alteraciones respiratorias en la enfermedad de
Pompe

La enfermedad de Pompe, también conocida como
deficiencia de maltasa acida o glucogenosis tipo Il, es
una ENM progresiva, debilitante y muchas veces fatal,
causada por una deficiencia de GAA lisosomal, enzima
responsable del catabolismo del glucégeno. La deficien-
cia de la GAA produce una acumulacién de glucégeno
con la eventual ruptura del lisosoma, resultando en una
disfuncion celular en las fibras musculares.

La debilidad del sistema muscular respiratorio es una
de las manifestaciones clinicas mas importantes, tanto
en pacientes pediatricos con la presentacion clasica
de la enfermedad como en pacientes de inicio tardio.
Inicialmente la debilidad muscular respiratoria puede
hacerse evidente por manifestaciones durante la noche.
Con debilidad muscular progresiva puede presentarse
insuficiencia respiratoria durante el dia, puede ser fatal.

En el Pompe infantil clasico, ademas de la debilidad
de los musculos respiratorios, la funcién pulmonar
se puede ver comprometida por la importante cardio-
miopatia hipertréfica, la cual reduce la CV y produce
compresién del arbol bronquial. Consecuentemente,
presentan neumonia de repeticion de dificil tratamiento.

Alteraciones respiratorias (infecciones, disnea) constitu-
yen los primeros sintomas en el 30-40% de los casos.181°

Una debilidad importante del diafragma es muy
caracteristica de la enfermedad de Pompe de inicio
tardio. Existen reportes de pacientes que presentan falla
respiratoria secundaria a debilidad diafragmatica como
primer sintoma.52° Clinicamente se presenta como res-
piracién paraddjica y aplanamiento abdominal durante
la fase inspiratoria.

Manejo de la insuficiencia respiratoria

El manejo de la debilidad de los mUsculos respiratorios
se basa en el tratamiento de la debilidad muscular ins-
piratoria y espiratoria.

Ventilacién no invasiva

La ventilacion no invasiva es generalmente el método
mas aceptado para el tratamiento de la insuficiencia res-
piratoria en ENM. El tratamiento esté indicado si existe
un aumento de la PCO, > 45 mmHg en sangre arterial.
Existen pocos reportes de casos con enfermedad de
Pompe. La Unica evidencia disponible es en ocho pa-
cientes que demostraron en un promedio de 33 meses
mejoria en el intercambio gaseoso cuando se les aplic
durante el suefio. Ninguno requirié traqueostomia. Des-
afortunadamente en el largo plazo no se pudo prevenir
una disminucién en la funcién pulmonar.? En el caso de
hipoventilacién que no es exclusiva del periodo de suefio
REM, pero que combina con algin sintoma adicional
como cefalea, fatiga, disnea, depresién, infecciones
respiratorias de repeticion, taquicardia, edema y ortop-
nea, se debe tomar en consideracion utilizar ventilacién
artificial. En seis de siete pacientes con Pompe en el
seguimiento del estudio de Mellies et al, presentaron
mejoria en los sintomas, particularmente en la calidad
del suefio.

Técnicas para mayor eficiencia de la tos

La ineficiencia de la tos se atribuye a la debilidad de los
musculos espiratorios aunada a una disminucién de la
CV que da como resultado la incapacidad de aclarar
las secreciones. Por lo tanto, se aumenta el riesgo de
presentar infecciones de repeticién y telangiectasias.
Terapéuticamente se procura compensar la debilidad
de los musculos. La hiperinsuflacion administrada por
un respirador con presidn positiva intermitente da como
resultado una inspiracion mas profunda que la CV del
paciente, capacidad de insuflacion maxima (CIM). El
apoyo de los musculos espiratorios se logra mediante la
administracién de dos maniobras especificas: la hiper-
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insuflacién y la generacion de presion positiva, seguida
la aspiracion de moco del arbol bronquial. El otro, es la
presion manual a nivel toracoabdominal posterior a la
hiperinsuflacién. Bach et 41?2 han demostrado que un
volumen de > 160 L/min para flujo pico durante la tos
(PCF) es el minimo necesario para mantener un ade-
cuado aclaramiento de secreciones.

Terapia especifica para el tratamiento de Pompe

El tratamiento especifico es con la enzima exégena
recombinante alglucosidasa alfa, que reemplaza la
enzima ausente o deficiente. Los estudios pivote en
poblacion pediatrica de Kishnani et al, demostraron los
beneficios alcanzados en la funcién respiratoria con
reduccion del riesgo de muerte o ventilacién invasiva
del 92%, o reduccién de muerte o uso de cualquier tipo
de ventilacion del 88%, comparado con el grupo control
de historia natural de la enfermedad.? En poblacién con
presentacion de la enfermedad pediatrica y juvenil gra-
ve, la alglucosidasa alfa redujo el riesgo de ventilacion
invasiva en un 58% (p = 0.02).%

En la poblacién de inicio tardio se han demostrado
resultados semejantes con mejoria en las mediciones
de espirometria, de la CV forzada,® asi como el retiro
de apoyo ventilatorio durante el suefio.2®

7. Trastornos de suefio y polisomnografia

En promedio, el ser humano pasa un tercio de su vida
durmiendo; y el dormir se acompafia de cambios en la
respiracion que, en condiciones normales, no tienen
ninguna repercusién sobre la salud, sin embargo, en
pacientes con ENM estos cambios pueden ocasionar
graves alteraciones en el intercambio gaseoso que pro-
ducen deterioro de la salud e incluso la muerte.

Respiraciéon durante el suefio en ENM

Las variaciones propias de la respiracion durante el
suefio se resumen de la siguiente manera:

Respuesta central: El suefio produce una pérdida casi
total de larespiracién conductual originada en la corteza
cerebral y, ademas, ocasiona una disminucion de la res-
puesta del centro respiratorio ante estimulos quimicos y
mecanicos, este efecto es mayor conforme se profundiza
el suefio y alcanza su maxima repercusion durante el
suefio de movimientos oculares rapidos (MOR).2%28 Esto
dalugar a que la respuesta ventilatoria ante la hipoxemia
y la hipercapnia no sean adecuadas; como los pacientes
con ENM dependen de hiperventilacion para mantener
la normoxemia, durante el suefio fracasan en preservar
un adecuado intercambio de gases.?®

Torax y mecanica respiratoria: Adoptar la posicion su-
pina obliga a que el movimiento respiratorio sea predomi-
nantemente en sentido lateral (a diferencia de la posicion
sedente donde la respiracion es de arriba hacia abajo), por
lo que se necesita una mayor contribucién de los muisculos
intercostales para generar un volumen corriente adecua-
do; sin embargo, durante el suefio la contraccién de los
musculos intercostales es deficiente y alcanza su punto
maximo en el suefio MOR, que se caracteriza por atonia
muscular generalizada, esto es particularmente importante
en pacientes con debilidad muscular;*°ademas, estos su-
jetos desarrollan reduccién de la distensibilidad pulmonar
como consecuencia de microatelectasias y fibrosis focal y
en la caja toracica por anquilosis de articulaciones, fibrosis
y espasticidad muscular.

Musculos respiratorios: Durante el suefio la contrac-
cion de los musculos respiratorios es mas eficiente, es-
pecialmente la diafragmatica en suefio MOR; como es de
esperarse en las ENM este mecanismo compensatorio
disminuye gradualmente de acuerdo con la progresion
de la enfermedad.??

Via aérea: El dormir también ocasiona cambios en
toda la via aérea; asi, en la via aérea superior hay un
incremento en la resistencia,* mientras que el calibre
de la via aérea inferior tiene un ritmo circadiano que se
asocia a broncoconstriccion leve durante el dormir;** en
las ENM se desconoce la contribucién de estos cambios
para el desarrollo de trastornos respiratorios durante el
dormir. Sin embargo, podriamos asumir que conforme la
debilidad muscular evoluciona, ésta ocasiona resistencia
creciente de la via aérea superior que pudiera favorecer
la aparicion de apneas obstructivas.

El resultado de la compleja interaccién entre los me-
canismos arriba mencionados es la disminucién de la
ventilacion minuto a expensas del volumen corriente; en
sujetos normales esto tiene poco impacto en el intercam-
bio gaseoso, pero en pacientes con ENM puede resultar
en hipoventilacion e hipoxemia grave. En pacientes con
distrofia muscular, la insuficiencia respiratoria inicia en
suefio MOR, progresa a suefio no MOR y luego a la vi-
gilia;* esta evolucion es progresiva de acuerdo al curso
de la enfermedad y es producto de la degeneracion de
los musculos respiratorios.®>2¢ En pacientes con defor-
midad de la caja toracica, el principal problema es la
disminucion de la distensibilidad, es decir, la expansion
del térax en respuesta a la contraccion diafragmatica
es inefectiva. En este tipo de pacientes es comdn que
a la hipoventilacién se sumen otros mecanismos de
hipoxemia como las alteraciones V/Q y la disminucién
de la superficie de difusién.?”

En general, los trastornos del dormir en pacientes
con ENM son muy frecuentes, y los podemos dividir en
respiratorios y no respiratorios.
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Trastornos respiratorios

Los trastornos respiratorios del dormir (TRD) en este
tipo de pacientes, aunque heterogéneos, son muy
frecuentes; asi, mas del 60% de los pacientes refieren
sintomas relacionados con el suefio como:*” desperta-
res frecuentes, somnolencia excesiva diurna, insomnio,
ronquido, cefalea nocturna y matutina; y en presencia
de DMD, la polisomnografia se reporta anormal hasta
en un 64% de los casos.*®

Siguiendo la clasificacién de la Academia Americana
de Medicina de Suefio,*® los trastornos se clasifican en:

Sindrome de apnea central del suefio: Hay contro-
versia sobre si los pacientes con ENM tienen riesgo de
presentar apneas centrales, se han reportado series
pequefias de DMD?®*" y casos aislados de CMD*° con ap-
neas centrales como su principal trastorno; sin embargo,
la debilidad muscular extrema pudiera hacer confundir
las apneas obstructivas con centrales (vide infra) al
ocasionar una disminucion en la sefial de movimiento
abdominal y toracico (apneas seudo centrales), y para
solucionar este problema se requiere colocar un trans-
ductor de presidn esofagica durante la polisomnografia,
esta técnica usualmente no estéa disponible.

Sindrome de apnea obstructiva del suefio: En pacien-
tes con DMD, los eventos obstructivos se presentan en
la primera década de vida,*®*! ya que el paciente alin
puede generar una presion inspiratoria suficiente para
colapsar la via aérea superior; los pacientes obesos,
roncadores y con macroglosia tienen mayor riesgo.

Sindrome de hipoventilacién/hipoxemia: La hipoven-
tilacién suele ser la manifestacion inicial en trastornos
musculares del tipo de la distrofia mioténica*? y las distro-
fias musculares congénitas,*® y en enfermedades como
la DMD se presenta en la segunda década de la vida.3®

Diagndstico de los trastornos respiratorios del dormir
(TRD)

Desafortunadamente la historia clinica es insuficiente
para hacer el diagnéstico de los TRD, la correlacién en-
tre el diagnéstico clinico y el hecho por una PSG es del
36 al 50% de los casos;** asi, la presencia de sintomas
clasicos (vide supra) nos hacen sospechar el diagnésti-
€0,*%y son indicacion de realizar un estudio de suefio,
sin embargo, su ausencia no descarta el padecimiento.3
En la exploracién fisica el encontrar hipertrofia adeno-
amigdalina, respiracion oral o voz nasal puede sugerir
apnea obstructiva, pero en general también contribuye
poco al diagnéstico.*

Ante esta situacion los estudios paraclinicos adquie-
ren una gran importancia, especialmente las pruebas de
funcién respiratoria; la hipoventilacion confinada a suefio

MOR se predice con una capacidad vital inspiratoria
(CVI) de menos del 60% del predicho y/o una presién
maxima inspiratoria (PiMax) de menos de 45 cmH, 0,49
una CVI menor a 40% del predicho, VEF, menor a 40%
del predicho y/o PiMax de menos de 40 cmH,O se
asocian a hipoventilacién nocturna independiente del
estadio de suefio.*** La hipercapnia diurna, PaCO, > 45
mmHg, es el mejor marcador de hipoventilacién durante
el suefio;*” sin embargo, hay que considerar que este
valor requiere ajuste de altitud, que para la ciudad de
México podemos considerar una PaCO, > 40 mmHg.>°

La PSG es el estandar de oro para el diagnéstico de
los TRD, y toma especial importancia en las ENM; el
montaje sugerido incluye las sefales de electroencefa-
lograma (electrodos: F4AM1, C4M1y O2M1), electroocu-
lograma bilateral, electromiograma en mentéon y tibial
anterior, flujo oronasal por sensor térmico, transductor
de presion nasal, micréfono, electrocardiograma (la
derivacién sugerida es DIl), esfuerzo respiratorio por
pletismografia por inductancia con bandas en térax y
abdomen, pulsooximetria y capnometria (se puede rea-
lizar a través de CO, exhalado, o bien transcutaneo).>

La PSG requiere la calificacion e interpretacion por
personal especializado, es un recurso caro, y en nuestro
medio hay listas de espera prolongadas. Se han utilizado
métodos mas accesibles como la poligrafia respiratoria
con monitores tipo Il (vide infra), sin embargo, su des-
empefio no esta adecuadamente probado en pacientes
con ENM, lo que nos obliga a definir el mejor momento
para realizarlo de acuerdo con la historia natural de la
enfermedad.

Otro problema a tomar en cuenta es que la definicién
de TRD, apnea, hipopneay gravedad de la enfermedad
cambian entre la poblacion pediatrica y la adulta (vide
infra).

Trastornos no respiratorios del dormir

Si bien los trastornos no respiratorios del dormir en
pacientes con ENM no inciden directamente sobre la
mortalidad, si pueden producir sintomas molestos y
mala calidad de vida; los trastornos mas frecuentes
son el insomnio y las alteraciones del ritmo circadiano.

Los pacientes con DMD tienen alterados algunos
indicadores de calidad de suefio, asi, se ha reportado
incremento en el indice de alertamientos, incremento
en cambios de estadio y disminucién de la cantidad
de suefio MOR, sin embargo, se desconoce cual es la
repercusion de estos hallazgos.5?

La somnolencia excesiva diurna (SED) es un sintoma
comun a muchas enfermedades del suefio; cerca del
80% de los pacientes con distrofia mioténica (DM) la
refieren,® sin embargo, ni los cambios en la arquitec-
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tura de suefio ni los trastornos respiratorios la explican
en su totalidad.> La SED reportada en estos pacientes
correlaciona con el deterioro muscular, pero no con la
edad, género, duracién de la enfermedad, indice de
masa corporal y edad de inicio;*® si bien, se desconoce
la causa de dicha asociacion se sabe que los pacientes
con DM tienen alterada la secrecién pulsatil de cortisol
y hormona de crecimiento,® ademas de pérdida de
cuerpos neuronales del rafe dorsal y de la formacion
reticular activadora ascendente,*® lo que sugiere alte-
racién general de la regulaciéon hipotalamica y del ritmo
circadiano.

Las medidas de higiene de suefio para preservar, en
la medida de lo posible, patrones de actividad-reposo
son Utiles para los trastornos del ritmo circadiano y el
insomnio; se ha probado el uso de estimulantes del
sistema nervioso central como el modafinilo para tratar
la SED sin éxito, por lo que no se puede recomendar
Su uso.%”

Recomendaciones

* El método diagndstico para los trastornos respira-
torios del dormir en presencia de una ENM es la
polisomnografia; los monitores portatiles no son
Utiles para diagnosticar hipoventilacién (2, C).

¢ LaPSG estaindicada en aquellos pacientes con sin-
tomas de un TRD, o bien en aquéllos con alteracion
de sus pruebas de funcidn respiratoria que pudieran
indicar hipoventilacion nocturna. (capacidad vital <
60% del predicho, PiMax <45 ¢cm H,0, PaCO, = 45
mmHg) (2, C).

¢ Un dispositivo de 2 presiones (binivel) es el mejor
tratamiento para el sindrome de hipoventilacién du-
rante el suefio (2, B).

¢ Undispositivo con presién positiva continua en la via
aérea (CPAP) es de utilidad en presencia de apnea
obstructiva y sin hipoventilacién (2, C).

¢ Ante hipoxemia durante el suefio sin evidencia de
hipoventilacién, el oxigeno suplementario puede ser
una alternativa adecuada de tratamiento (4, D).

* Las medidas de higiene de suefo pueden ser de
beneficio para preservar patrones de actividad y
reposo y mejorar la calidad del suefo (4, D).

Definiciones

Alertamiento: Es un cambio abrupto en la frecuencia
del electroencefalograma que incluye ritmo alfa, theta
y/o frecuencias por arriba de 16 Hz de por lo menos 3
segundos de duracion.

Apnea central: En un adulto es la ausencia de flujo
respiratorio por lo menos de 10 segundos de duracién

sin esfuerzo respiratorio; en nifios, la duracién es de 20
segundos 0 mayor, o bien es la ausencia de dos respi-
raciones que se acompafan de un alertamiento o una
desaturacién de por lo menos 3%.

Apnea obstructiva: En un adulto es la ausencia de flujo
respiratorio por lo menos de 10 segundos de duracién
con esfuerzo respiratorio; en los nifios la duracion del
evento es de dos espiraciones.

Hipoventilacién durante el suefio: Es el incremento
de la PaCO, de 10 mmHg o mas con respecto al valor
en vigilia y posicién supina. La desaturacién persistente
de oxigeno no es suficiente para diagnosticar hipoventi-
lacion. Un valor anormalmente alto de PaCO, inmedia-
tamente después de despertar puede ser indicativo de
hipoventilacién durante el suefio.

Hipoxemia durante el suefio: En adultos se diagnos-
tica con una SpO, promedio durante el dormir menor a
90%, mayor a 30% o 5 minutos continuos de SpO, por
debajo de 90%; en nifios no hay definiciones claras.

Monitor tipo Ill: Es un monitor disefiado para diag-
nosticar apnea obstructiva del suefio, registra entre 4 y
7 sefiales todas cardiorrespiratorias.

Polisomnografia: Es un estudio que consiste en
registrar una serie de variables fisiolégicas durante el
suefio; usualmente incluye electroencefalograma, elec-
trooculograma, electromiograma, variables respiratorias
y electrocardiograma.

8. Trastornos de la masticaciéon

La calidad de vida de pacientes con ENM ha mejorado
considerablemente en afios recientes como resultado
en el manejo de la falla respiratoria, lo que ha llevado a
un incremento de vida de DMD de 15 afios en 1960 a
més de 40 afios actualmente. La calidad de vida se de-
teriora por la malnutricién, la cual es comuan al punto de
que aproximadamente 44% de los pacientes presentan
algun grado de ésta, entre ellos derivado de alteracion
en la masticacion, y disfagia, siendo ademas la bron-
coaspiracion otra consecuencia de la mala deglucion.®

La mecanica de la deglucién se divide en cuatro
fases, la primera es: a) la fase preoral, que es la prepa-
racién para la alimentacién y es el llevar el alimento a
la boca; b) la fase oral, que tiene que ver con el manejo
del alimento en la boca, como es el mantenerlo en ella
por la funcion de los labios, la humedad de la boca, la
masticacion, la formacion de la papilla donde toma un
papel preponderante la lenguay la propulsién; c) la fase
faringea que se conoce, ademas, como «automatico-
refleja», constituye en si el reflejo de la deglucién; y d)
la fase esofagica, la cual es esencialmente refleja que
comienza con el paso del alimento al es6fago hasta su
entrada al estbmago.5°¢°
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Se encuentra poca literatura que trate de forma es-
pecifica las alteraciones de la masticacién en pacientes
con distrofia muscular, no asi del trastorno global de la
deglucidn, por lo que haremos hincapié en los aspectos
mas relevantes de la misma. En la mecénica de la mas-
ticacion juega un papel preponderante la mandibula con
sus dientes y los musculos mandibulares. Los masculos
mandibulares son esencialmente masticatorios y son
importantes en el desarrollo craneofacial, contribuyen
a la fuerza dental articular y deforman la mandibula.

La composicion histoquimica de los masculos man-
dibulares es diferente al de las extremidades.

Los musculos mandibulares es un gran grupo homo-
géneo de fibras de caracteristicas similares histoquimi-
camente, el diametro de las fibras tipo | es mayor que el
de las fibras tipo Il, pero ambas son pequefas. Tienen
gran nimero de fibras ATPasa intermedia y las fibras
IIC son encontradas en la mandibula. Adicionalmente,
la expresion de isoenzimas de miosina en los misculos
mandibulares es muy diferente al de las extremidades.
La ATPasa intermedia y las fibras tipo IIC representan
s6lo el 9% del total de la poblacién de fibras. Ademas,
los mlsculos maseteros participan en el cierre molar
dentario y en el mantenimiento de la postura de la
mandibula. Los masculos maseteros también contienen
una isoenzima neonatal de cadena pesada de miosina
(CPM) que no ha sido descrita en los masculos de las
extremidades. Esta CPM neonatal es expresada en
fibras ATPasa intermedia y IIC.5%62

Las unidades motoras de los musculos de las extre-
midades se clasifican en tres clases: «S» lentos y resis-
tentes a la fatiga, «FF» rapidas fatigable, y «<FR» rapidas
y resistentes a la fatiga. En los misculos mandibulares
se encuentra un cuarto grupo que va entre las FF y FR.
Estas tienen caracteristicas de contractilidad rapida (F)
y fatigabilidad intermedia (int), designadas «F (int)».5162

Las aberraciones dentofaciales se han observado en
pacientes con funciéon muscular reducida como en el
caso de la distrofia mioténica o DMD, presentando una
alta prevalencia de maloclusiones dentales en estos
Ultimos pacientes, tales como abertura de la boca, el
morder o cerrar, ademéas de desviaciones dentoalveo-
lares que son relacionados con la edad de los pacientes
y que muestran una gran prevalencia en adolescentes
mayores mas que en nifios.5%63

Entre los problemas mayores se encuentran en la
fase preoral, la dificultad para traer los alimentos. En
la fase oral, la deficiencia masticatoria y la movilidad
de la lengua, observandose ademas un periodo de
masticacion variable asi como cierre incompleto de la
lengua al paladar suave durante la masticacién, salida
anormal del alimento a la faringe durante la masticacion
y debilidad de la contraccién faringea o vermiculares.®

En la valoracion de la mecéanica de la deglucién en
pacientes con ENM en las fases oral y faringea, se han
empleado la electromiografia asi como la videofluoros-
copia para la detecciéon de estos problemas siendo de
gran ayuda ya que permiten evaluar, tanto la actividad
eléctrica muscular durante dichas fases, ademas del
cierre labial, los movimientos de la mandibulay la lengua
y la fase de masticacion.586465

Existe pobre literatura sobre las alteraciones electro-
miograficas en los mlsculos masticatorios.®® Kawazoe et
al, publicaron en 1982 un articulo en el que se manej6
a pacientes con alteraciones masticatorias, colocando
electrodos de 20 mm en el musculo masetero realizando
tres tipos de ejercicio.

Ejercicio 1: Los pacientes aprietan las quijadas tan
duras como sea posible después de la vibracion del
musculo para 5 minutos a 110 hertzios, aplicada al centro
de ambos misculos maseteros mientras que mantienen
un nivel medio de la contraccion de la mandibula. Se
repitié cinco veces en el plazo de cinco minutos después
de la vibracion del musculo.

Ejercicio 2. Con la flexion y la extension del cuello,
los pacientes abren extensamente y aprietan la quija-
da, respectivamente. La cabeza entonces rotada y la
quijada se mueven al lado contralateral. Repitiendo
cinco veces.

Ejercicio 3. Con la flexién y la extension del cuello,
la lengua es deprimida y después elevada. La cabeza
entonces se rota lateralmente y la lengua se mueve
al lado contralateral. Repitiendo cinco veces. El autor
comenta que existe mejoria posterior al periodo de
ejercicio mejorando, asimismo, los pacientes su funcion
masticatoria.®’

9. Fisiologia normal de la deglucién

El mecanismo normal de la deglucién es complejo. Los
musculos y las articulaciones se coordinan para llevar la
comida y los liquidos de la boca al estbmago. Parte de
este mecanismo se controla voluntariamente mientras
que otra parte se sucede en forma automatica.

Etapa anticipatoria y oral

Las etapas anticipatoria y oral son voluntarias, se inician
cuando se coloca la comida en la boca. El bolo se mas-
tica, manipula y mezcla con saliva antes de ser llevado
atras a la faringe por la base de la lengua al empujarlo
a lo largo del paladar duro. En la base de la lengua, la
faringe se abre a la laringe y accede a la trdquea. La
via aérea se abre y el flujo de aire nasal continla hasta
esta etapa. El sello labial se mantiene para prevenir
que la comida se salga de la boca. Los musculos de
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la boca se mantienen tensos. La duracion de la etapa
preparatoria-oral es variable.

Una vez que el bolo alcanza la parte posterior de la
lenguay pasa alafaringe (através de las fauces) el acto
de la deglucién se vuelve reflejo e involuntario. La lengua
oral termina, y se inicia la faringea cuando la fuerza de
la lengua manda el bolo hacia la faringe.®

Etapa faringea

Esta etapa es involuntaria y comienza cuando el bolo
entra en la faringe. La faringe es un tubo membranoso
gue corre de la base del craneo hasta la 62 vértebra
cervical aproximadamente. Esta alineado por un grupo
de musculos conocidos como constrictores faringeos
superior, medio e inferior. El sinusoide piriforme termina
en su porcién inferior con el musculo cricofaringeo, que
forma la estructura mas inferior de la faringe. El misculo
funciona como valvula en la parte superior del eséfago
y es llamado esfinter cricofaringeo.

La fase faringea es la etapa mas critica de la de-
glucién, se cierra la via aérea previendo que el bolo
alimenticio pase al sistema respiratorio.

Etapa esofagica

Se continda con la faringe por arriba 'y el estbmago en su
porcidn inferior, es un tubo membranoso llamado eséfa-
go. Esta etapa comienza con el descenso de la laringe,
la contraccion del musculo cricofaringeo para evitar el
reflujo alimenticio y la reanudacion de la respiracion.

Con la gravedad una compleja serie de ondas peris-
talticas transportan el bolo alimenticio hacia el estbmago.

Los problemas esofagicos pueden causar reflujo
hacia la faringe favoreciendo su aspiracién.®®

Inervacion

La contraccién de los musculos estriados involucrados
en la deglucién (faringe, esfinter esofagico superiory el
cuerpo esofagico proximal) esta dada por los nervios
glosofaringeo y vago. Los axones viajan de las neuronas
nucleares del tallo cerebral a los nervios craneales sin
interrupcion sindptica a las terminales motoras de los
musculos estriados. Para mantener el tono estos ner-
vios se encuentran permanentemente activos, enviando
potenciales de accidn a sus receptores. La inhibicién de
estas descargas continuas resulta en relajacion. La con-
traccion peristaltica es programada por la activacion de
las neuronas centrales en una secuencia craneocaudal.
La porcion lisa de la musculatura del eséfago es iner-
vada por neuronas dentro del nacleo motor dorsal del
vago. En contraste, la inervacion del eséfago proximal

se da por axones de la sinapsis vagal de los ganglios
del plexo mesentérico. El resto de la musculatura lisa del
esdéfago se controla por nervios inactivos. Aun cuando
el resto de la contraccién del esfinter esofagico inferior
refleja primeramente un tono miégeno del masculo del
esfinter, sélo parcialmente tiene descargas nerviosas
ténicas. Durante la deglucion, el esfinter esofagico infe-
rior se relaja debido a la accion, los nervios inhibidores
generan 6xido nitroso. Este transmisor juega un papel
importante en la naturaleza de la peristalsis del misculo
liso del es6fago. La excitacion vagal activa inicialmente
las neuronas inhibitorias que producen éxido nitroso,
seguida por la excitacién mediada por la acetilcolina. La
duracién de esta inhibicién viaja por la parte proximal a
distal permitiendo la onda de contraccién.

Deglucién anormal (disfagia) y aspiracién

Disfagia puede ser definida como la dificultad para de-
glutir. Sus sintomas incluyen:

e tos durante (aspiracién) o después de la deglucion
(problema esoféagico, reflujo);

e atragantamiento sdlido o liquido (problema faringeo
0 mala coordinacion cricofaringea);

e sensacion de alimento en la garganta;

e dolor durante la deglucion;

¢ salivacion excesiva;

e cuadros de neumonia de causa desconocida.

La disfagia puede ser clasificada como orofaringea o
esofagica. La disfagia orofaringea surge de una anorma-
lidad funcional o estructural en la orofaringe, y la disfagia
esofagica ocurre como resultado de anormalidades
funcionales o estructurales del eséfago.”"?

La disfagia esofagica puede ser subclasificada sin-
tomaticamente como disfagia para sélidos Gnicamente,
usualmente sugiere un problema mecanico vs. disfagia
para liquidos y sélidos, la cual es mas sugestiva de
problemas neuromusculares.

La disfagia puede ser descrita por el paciente como
una sensacion de «estancamiento» de la comida o
una sensacion del paso lento de la comida a través
del eséfago. La disfagia verdadera indica enfermedad
organicay siempre se debe investigar si la causa no ha
sido identificada en estudios previos.

Disfagia orofaringea

La mayoria de los casos de disfagia orofaringea ocurren
como resultado de degeneracién neuromuscular o por
un dafio secundario a un accidente vascular cerebral.
En adicién a los eventos vasculares cerebrales, las en-
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fermedades degenerativas, como la esclerosis lateral
amiotroéfica, la miastenia gravis y la enfermedad de Par-
kinson, son las causas neuromusculares mas comunes.
Las causas anatémicas son las menos frecuentes.”73-75

Los pacientes con disfagia orofaringea tipicamente
describen dificultad para iniciar la deglucion. Frecuen-
temente esto puede ser asociado con regurgitacion o
sintomas de aspiracién. Los cambios en la velocidad
también han sido asociados. Todas estas caracteristicas
sugieren degeneracién neuromuscular, particularmente
cuando los sintomas son progresivos.

Disfagia esofagica

Los pacientes con disfagia esofagica tipicamente se
guejan de disfagia a sélidos y/o liquidos. El reflujo gas-
troesofagico es una causa frecuente de estrechamiento
esofagico. La mayoria de los pacientes con estrecha-
miento secundario a reflujo tienen una historia de pirosis.
La nausea puede indicar reflujo con o sin gastroparesis.
La disfagia tanto para liquidos como para sélidos es
mas sugestiva de trastorno de la motilidad esofagica,
pero la disfagia sélo a solidos puede ocurrir también
con trastornos motores, a menudo en un patrén espo-
radico. Los pacientes con dismatilidad pueden notar
agravamiento de la disfagia con los alimentos frios. La
odinofagia puede ocurrir con dismotilidad esofagica.

Aspiracién

El principal origen de las infecciones crénicas no re-
sueltas es la aspiracion de particulas de comida, saliva
y otros liquidos como resultado de la disfagia. Un gran
porcentaje de pacientes con ENM sufren de disfagia.

e casiel 100% de los pacientes con esclerosis lateral
amiotrofica;

e por arriba del 51% de los pacientes con poliomielitis;

e 44% de pacientes con miastenia gravis;

e 38% de pacientes con sindrome de distrofia de cin-
turas;

¢ 33% de distrofia mioténica;

e 32% de pacientes con atrofia muscular espinal;

e 20% de pacientes de DMD.

* 6% de distrofia muscular fascioescapulohumeral.

La prevalencia de disfagia y la aspiracién consecuen-
te entre estos pacientes es una fusién de anormalidades
anatomicas: debilidad de los musculos bulbares, dis-
funcioén cricofaringea, la cual ocurre cuando existe una
falla en la relajacion del esfinter esofagico que permite
el paso de la comida de la faringe al es6fago, y un po-
bre mecanismo de defensa de la via aérea (p. €j., una

tos inefectiva). De ahi la posibilidad de que la infeccién
resultante de la aspiracién dependa de la frecuencia y
el volumen aspirado, asi como su contenido. Es por esta
razon que dichas anormalidades ponen a los pacientes
con ENM en un riesgo mayor que al resto de la poblacion.
Por otra parte, estos pacientes a menudo degluten muy
lentamente, lo cual también incrementa la posibilidad
de aspiracion y la consiguiente infeccidn; en pacientes
quienes rutinariamente toman cinco o mas segundos
para completar una deglucién, la incidencia de neumonia
por aspiracién se eleva a 90%.%6.7276.77

Debido a que la saliva contiene un promedio de 108-
108 bacterias por mililitros, la aspiracion de una canti-
dad moderada de saliva introduce un gran nimero de
bacterias en la via aérea estéril y ocasiona neumonia,
traqueitis, bronquitis y neumopatia crénica.

Las infecciones respiratorias en estos pacientes resul-
tan en una produccion de secreciones incrementadas y
los pone en riesgo de una descompensacién aguda.’®

10. Escoliosis neuromuscular
Definicion

La escoliosis neuromuscular puede definirse como la
deformidad de la columna vertebral en el plano sagital
y/o coronal de mas de 10° donde la deformidad vertebral
se debe a un fracaso de los musculos que controlan
el equilibrio del tronco para mantenerlo en su postura
fisiol6gica.® 8!

Antecedentes

Aungue la escoliosis se define como una deformidad de
la columna en el plano frontal, la deformidad es mucho
mas compleja e incluye componentes significativos de
los planos transverso y sagital. Las desviaciones me-
nores de 10° se pueden considerar como normales y
afectan hasta un 10% de la poblacién. Las superiores a
10° son anormales y en el nifio en crecimiento pueden
progresar y originar un problema significativo, mas adn
si su origen es neuromuscular.

Las ENM comprenden un extenso grupo de condi-
ciones neurol6gicas que comprometen la eficacia del
sistema respiratorio y que generalmente se asocian a
sindromes de hipoventilacién.

La magnitud de la curva toracica determina la afec-
tacion de la funcién respiratoria, pudiendo aparecer una
alteracion ventilatoria de tipo restrictivo. La presencia de
una pérdida de la cifosis fisiologica influye también de
forma negativa en la funcién pulmonar.8?

Las deformidades de la columna son muy frecuentes
en los pacientes de ENM, siendo progresivas sobre
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todo en los no deambulantes y muy incapacitados para
su sedestacion. Ejemplo de ello son los pacientes con
DMD que desarrollan una escoliosis después de perder
la deambulacion, ocurriendo en promedio durante la
segunda década de la vida; escoliosis de 30° 0 mas
progresan con la edad y el crecimiento, impactando de
esta forma en su calidad de vida.

Asi, en pacientes con pardalisis cerebral infantil (PCI)
con tetraparesia se ha cuantificado una incidencia del
64%, en los pacientes con DMD es del 90%, en la es-
pina bifida, varia segun el nivel clinico de afectacién,
calculandose unaincidencia global de escoliosis entre
el 50-70% y de cifosis entre un 15-18%; en el resto de
ENM, la tasa global es mayor que en la poblacién sana
por lo que es frecuente ver deformidades asociadas a
retardo mental, amiotrofia espinal, ataxia de Friedreich,
diferentes tipos de distrofias, etc. Las caracteristicas
especiales de estos enfermos y el hecho de que no
sean ambulatorios condiciona que las curvas tengan
caracteristicas especiales: son largas, a menudo en
C y con oblicuidad pélvica, aunque Lonstein distin-
gue dos tipos diferentes: tipo | con curva doble bien
balanceada y poca oblicuidad pélvica, y tipo Il que se
caracteriza por curva Unica toracolumbar e importante
oblicuidad pélvica, casi siempre estan asociadas a ci-
fosis colapsante que aumenta aln mas la deformidad
y afectacion.88

Clasificacion

La Scoliosis Research Society (SRS) ha clasificado
estas escoliosis en neuropéticas y miopaticas (tabla 1)
con una prevalencia de deformidad raquidea que varia
entre el 25y el 100% segun el cuadro. Estos pacientes
presentan muchos problemas médicos aparte de la

Tabla 1. Clasificacion de escoliosis neuromuscular segun la
SRS.

Primera motoneurona Pardlisis cerebral
Siringomielia

Lesion traumatica
medular

Poliomielitis

Atrofia muscular
espinal
Mielodisplasia
Traumatismo medular
Artrogriposis
Distrofia muscular de
Duchenne

Otras miopatias

Neuropéticas Segunda
motoneurona

Primera y segunda
motoneurona

Miopaticas

SRS: Scoliosis Research Society.

deformidad espinal, como contracturas, luxacion de
cadera, retraso mental, e insensibilidad cutanea. Por ello
precisan una evaluacion y tratamiento multidisciplinario.

La deformidad raquidea no esta claramente relacio-
nada con debilidad muscular (existen pacientes con
espasticidad y otros con flacidez) y no existe un patron
particular de deformidad asociado a un patrén particular
de afectacion motora.

El curso de estas escoliosis depende en gran parte
del curso de la ENM de base. Existen patologias con
progresién severa como la DMD y otras, que aunque
no sean progresivas de por si, como la atrofia muscular
espinal causan debilidad progresiva con el crecimiento,
porgue la musculatura deja de poder controlar una extre-
midad que aumenta en tamafio y peso. En general, he-
mos de considerar que las escoliosis neuromusculares
progresan en mayor medida que la escoliosis idiopatica,
y ademas siguen progresando en la edad adulta.

Los efectos a largo plazo de la deformidad espinal
seran, por lo tanto, mucho mas graves que en la esco-
liosis idiopéatica: estos pacientes sufren una pérdida de
la habilidad para sentarse y una pérdida de la habilidad
funcional, especialmente la manual. Ademas, el efecto
de la curva afiadido al compromiso pulmonar en pacien-
tes con debilidad intercostal es devastador.®®

Progresion

Existen consideraciones a tomar dentro de la historia
natural de la escoliosis neuromuscular sin tratamiento.

Dolor de espalda. Rara vez es discapacitante en
pacientes con escoliosis; sin embargo, si se presenta
es muy severo. Puede producir dolor mecanico por la
sobrecarga: a) de los platillos vertebrales en compresion,
y b) de los elementos posteriores (capsulas articulares,
fascias, ligamentos y musculos) en distraccion. A veces
lo que hay es un dolor lumbar bajo por la hiperlordosis
compensadora debido a la sobrecarga de las carillas y
de la pars interarticularis.

Funcion pulmonar alterada. Estos pacientes presen-
tan enfermedad pulmonar de tipo restrictivo; la funcién
pulmonar se afecta en aquellos pacientes con curvaturas
toracicas: > 100° (segun angulo de Cobb) disminuyen la
CV < 70% del predicho, en angulos > 120° con riesgo
de falla respiratoria y cor pulmonale; existe una menor
correlaciéon entre la CV y el grado de deformidad espinal
en pacientes con cifoescoliosis secundaria. Cuando el
angulo de Cobb es mayor a 100° la distensibilidad de la
cajatoracica se reduce sélo del 20 al 30% del predicho.
Puede disminuir también la capacidad funcional residual.
El trabajo respiratorio se correlaciona con el costo de
oxigeno durante el mismo. Los pacientes con escoliosis
tienden a tener un patrén respiratorio superficial.
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Progresién de la curva. La progresion de la curva
viene marcada por la historia natural de la enfermedad
de base; asi, p. €j., la DMD tiene una de las evoluciones
mas predecibles y también la escoliosis asociada. En
los pacientes con mielomeningocele (MM) varia el por-
centaje de incidencia de escoliosis segun el nivel de los
musculos afectados, desde casi un 100% en los niveles
toracicos a un 60% a nivel de L4 o menor; pero el MM
no es sélo una patologia vertebral, también conlleva: a)
un desequilibrio de la lordosis lumbar, influenciado por
la aparicién de contracturas en flexion de las caderas, b)
un grado de espasticidad y c) posibles malformaciones
congénitas asociadas.

Mortalidad. El nimero de muertes si la curva es de
40-100° no es diferente de los controles normales. Esta
se duplica si la curva es >100°.
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| V. Diagnostico de las alteraciones respiratorias

1. Evaluacién de las alteraciones respiratorias

Exploracién fisica. La evaluacion respiratoria incluye
historia clinica completa, examen fisico, medicién de
funcién pulmonar y polisomnografia.

Durante el interrogatorio se debe preguntar sobre
sintomas que hagan sospechar de hipercapnia (cefalea
matutina, pesadillas, somnolencia diurnay disminucién
de la atencion).

Los pacientes con ENM presentan, asimismo, pro-
blemas de las vias respiratorias, disminucién de la
ventilacién alveolar y de la capacidad de toser.

Deben tener visitas regulares y las vacunas de
rutina por un médico de atencion primaria. Deberian
tener acceso a especialistas en neumologia, neuro-
logia, cardiologia, nutricién, medicina fisica, cirugia
ortopédica, salud mental, medicina de suefio y trabajo
social.

Los pacientes deben tener una valoracién por neu-
mologia al inicio de la enfermedad, entre los cuatro y
los seis afios de edad, y antes del confinamiento en silla

de ruedas para obtener pruebas de funcién pulmonar
basales y para orientacion médica.

La valoracion por neumologia debe hacerse dos
veces al afio después de depender de silla de ruedas,
de la caida en la CV por debajo del 80% predicho y/o
llegar a los 12 afios.

Las personas que requieren ventilacion mecanica
deberan ver al neumdlogo cada tres a seis meses para
seguimiento de rutina.

Todos los pacientes con DMD deben someterse a
evaluaciones cardiacas y pulmonares antes de cirugias, y
recibir la vacuna neumocdcicay contra la influenza anual.

Se debe incluir la rutina de evaluacion de funciones
respiratorias en cada consulta: oximetria de pulso, espi-
rometrias, mediciones de CVF, VEF1, PIMAX, PEMAX,
Pico flujo de tos.

La capnografia debe utilizarse en cada consulta para
medicion de CO, despierto, lo cual ayuda a detectar
hipercapnia tempranamente.

Si la capnometria y la oximetria se utilizan en cada
consulta, la gasometria arterial no sera necesaria.
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2. Evaluacion en enfermedades neuromusculares
Espirometria

La espirometria es el mejor estudio disponible para
evaluar la mecanica de la respiracion. Es un estudio
sencillo, preciso y exacto, ampliamente disponible y
facil de realizar. Ademés, esta solidamente estandari-
zado, lo que permite una apropiada interpretacion de
los resultados. Los parametros clasicos evaluados en
una espirometria [capacidad vital forzada (FVC), volu-
men espiratorio forzado en el primer segundo (FEV1),
y el cociente FEV1/FVC] son cruciales en el abordaje
inicial de los pacientes con enfermedades que afectan
al aparato respiratorio, incluyendo aquellas que cursan
con deterioro neuromuscular. Asimismo, la espirometria
permite hacer el seguimiento de la funcién pulmonar
gue puede verse modificada por el curso natural de la
enfermedad, o bien por las intervenciones terapéuticas
realizadas.

La FVC es el maximo volumen de aire que un indivi-
duo puede exhalar después de una inspiracién maxima;
dicha maniobra pone a prueba la fuerza de los masculos
inspiratorios y espiratorios, por lo que la reduccion de
la FVC en ENM tiene implicaciones prondsticas y tera-
péuticas. La maniobra espirométrica debe ser llevada
a cabo, en lo posible, en posicién sedente debido a
gue en pacientes con debilidad diafragmatica, la FVC
obtenida en decubito puede ser subestimada hasta un
7%. En pacientes neuromusculares el cociente FEV1/
FVC suele ser normal (> 70%) porque la reduccion de
ambos factores es proporcional. La disminucién de la
FVC aunada a un cociente FEV1/FVC «normal» sugie-
re un proceso restrictivo que debera ser confirmado
mediante la medicién de los volumenes pulmonares
estaticos (pletismografia corporal). La medicién de los
flujos «mesoespiratorios» es de poca utilidad ya que
tiene baja reproducibilidad.

La importancia de la espirometria radica en que
los parametros funcionales se asocian a morbilidad y
mortalidad; p. €j., se conoce que una FVC < 30% tiene
una alta correlacion con complicaciones y mortalidad en
pacientes con ENM.! Se conoce también que la mortali-
dad a tres afios de enfermos neuromusculares con una
FVC < 1L es del 50%.2

Pletismografia

La medicién de volimenes pulmonares por pletismo-
grafia corporal fue descrita por primera vez por Dubois
et &l en 1956.% El método se basa en la Ley de Boyle;
ésta describe que el cambio de volumen es proporcional
al cambio de presién en condiciones de temperatura

constante.* Ademas de la pletismografia, existen otros
métodos aceptados para medir los volimenes pulmo-
nares, como lavado de nitrégeno y dilucién de helio; no
obstante, la pletismografia corporal es considerada el
estandar de oro. Los pardmetros funcionales mas im-
portantes que se obtienen en la pletismografia son la
capacidad pulmonar total (TLC), la capacidad residual
funcional (FRC) y el volumen residual (RV). La dismi-
nucion de la TLC, cantidad méxima de aire contenida
en los pulmones, es el marcador funcional que indica
la presencia de un proceso restrictivo.*5

La gravedad del proceso restrictivo depende de
la disminucién de la TLC con respecto a un valor de
referencia:

e 80 a 120% del esperado: normal;

e 70-79% del esperado: restriccion leve;

e 60-69% del esperado: restriccion moderada;
* < 60% del esperado: restriccién grave.

La debilidad muscular disminuye la capacidad ins-
piratoria (IC), lo que a su vez causa una reduccion de
la TLC. La disminucién de la distensibilidad pulmonar
secundaria a la cifoescoliosis contribuye a la reduccion
delaTLC. EI VR se incrementa debido a que la debilidad
de los musculos espiratorios disminuye el volumen de
reserva espiratoria (ERV). El incremento del RV es uno
de los indicadores mas tempranos de debilidad de los
musculos respiratorios en pacientes con ENM.

Conclusiones y recomendaciones

¢ LaFVC es el parametro espirométrico mas importan-
te que debe ser evaluado en pacientes neuromuscu-
lares.

e El patron espirométrico mas frecuente es el «su-
gerente de restriccion» (FVC < 80% del predicho y
cociente FEV1/FVC > 70%).

e La gravedad de la restriccion debe ser evaluada
con la medicién de volimenes pulmonares estéaticos
(TLC).

¢ En pacientes con ENM, la elevacion del VR es un
marcador pletismografico temprano de debilidad
muscular.

e Elseguimiento funcional de los pacientes con altera-
ciones neuromusculares debe hacerse en cada visita
médica (3 a 6 meses) y debe incluir espirometria
convencional (FVC) y pletismografia (TLC).

Oximetria de pulso

La hipoxemia en los pacientes con alteraciones neu-
romusculares ocurre en estadios avanzados de la
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enfermedad y es multifactorial. Puede deberse a hipo-
ventilacion, a alteraciones en el gradiente alveoloarterial,
a la obstrucciéon de las vias aéreas (secreciones) o a
enfermedad del parénquima pulmonar.®

La oximetria de pulso sirve para medir la proporcion
de hemoglobina oxigenada en la sangre arterial. Es
una prueba sencilla, pero de gran relevancia. Se puede
llevar a cabo en forma continua y no invasiva. Tiene una
variabilidad de + 2%.”

Los valores de referencia cambian segun la altitud
sobre el nivel del mar. Se consideran valores nhormales
una SpO, de 96% en pacientes pediatricos y de 95% en
adultos (a nivel del mar); una SpO, de 92% en nifios y
de 90% en adultos son valores considerados normales
a una altitud de 2,240 m (Ciudad de México).”

La oximetria de pulso es una prueba que tiene una
gran importancia en la evaluacién de los pacientes con
trastornos neuromusculares, ya que permite detectar
insuficiencia respiratoria (saturacion de oxigeno < 90%)
antes de que se manifieste clinicamente.2 Ademas, sirve
como guia para normar la conducta terapéutica (ej.,
ventilacion mecanica no invasiva diurna y/o nocturna,
maniobras para asistir la tos.®

Capnometria

La capnometria es el método por el cual se mide la
concentracion de CO, en la mezcla de un gas (inhalado
o exhalado).®

En condiciones normales la presion alveolar de CO,
(PACO,) es similar a la presion parcial arterial de CO,
(PaCO,) y esta, a su vez, es similar al CO, exhalado
(PetCO.,).

En los pacientes con ENM, la capnometria es utili-
zada para la deteccién temprana de hipercapnia (Pet-
CO, > 45 mmHQg),(7) ya que la PaCO, se incrementa
cuando la fuerza muscular respiratoria cae por abajo
del 30% del valor predicho debido a un patrén rapido
y superficial que conduce a la retencién crénica de
CO, (2, C).'° Es una de las manifestaciones tardias
de la ENM (4, D).*

La evaluaciéon con capnometria en estos pacientes
se recomienda por lo menos una vez al afio en estadios
tempranos, y en enfermedad avanzada cada tres a seis
meses (4, D).1?

Mediciones nocturnas. Durante el suefio MOR la
debilidad muscular se agrava provocando hipoxemia e
hipercapnia grave en pacientes con alteraciones neu-
romusculares. La deteccion de esta condicion es de
suma importancia, ya que es un indicador sensible de
la progresion de la enfermedad.

La evaluacion de estos pacientes debe hacerse con
polisomnografia completa; sin embargo, al ser un es-

tudio poco disponible, la monitorizaciéon nocturna con
oximetria de pulso y capnometria es de gran utilidad®
para detectar hipoventilacion durante el suefio y la
necesidad de VMNI (4, D)*'° ademas de diagnosticar
tempranamente insuficiencia respiratoria (1, A).**

Un indicador muy sensible de hipoventilacién noctur-
na es la evidencia de desaturaciones intermitentes por
abajo de 90% por mas de un minuto. La hipercapnia
diurna compensada con alcalosis metabdlica sugiere
hipoventilacién nocturna.

La monitorizacién con oximetria de pulsoy capnome-
tria se debe realizar en los siguientes casos:

* PetCO, diurna > 45 mmHg;

¢ existen sintomas de hipoventilacion;

¢ laCV es 10% menor en decubito que en sedentacion;
e JlaCVes<40%;

* la SatO, es < 95% sin enfermedad pulmonar.

Se ha sugerido que las mediciones de PetCO, y de
la CV evaltan también el pronéstico de los pacientes
con DMD (3, D).

PIMAX y PeMAX

La presion inspiratoria maxima (Pimax) y espiratoria
maxima (Pemax) representan la presion maxima que
pueden generar los musculos inspiratorios y espirato-
rios, respectivamente, con un flujo cero. Su medicién
se realiza con un mandmetro. Los valores de referencia
para la PIMAX van de 120 a 180 cm de H,0O, y para la
PeMAX, de 150 a 200 cm de H,0.®

La medicién de la presiéon espiratoria maxima
es el predictor mas sensible de la produccion de
flujo transitorio durante la tos; por ello, es muy util
para la evaluacion de la fuerza de tos en pacientes
neuromusculares (3, D).1*!51% Una Pemax por abajo
de 40 cm de H,O indica incapacidad de remover las
secreciones del tracto respiratorio (4, D);* sin em-
bargo, el Colegio Americano de Médicos Toréacicos
considera que la tos es ineficaz con una Pemax <
60 cm de H,O (4, D).”

La evaluacién de los musculos respiratorios consti-
tuye una herramienta importante para medir la fuerza
de tos durante el seguimiento de los pacientes con
alteraciones neuromusculares (4, D).18-20

Pico flujo de tos

La tos es un reflejo controlado por un complejo sistema
de receptores que se encuentran distribuidos a lo largo
del epitelio respiratorio.

La secuencia de la tos se resume en tres fases:
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Primera fase o fase inspiratoria. Durante ella se
realiza una maniobra de inspiracién profunda con la
glotis completamente abierta. El volumen inspirado es
variable. Cuando éste llega a capacidad pulmonar total,
aumenta la eficacia mecanica de la tos, ya que genera
una presion intratoracica mayor.

Segunda fase o fase de compresion. Durante esta
etapa la glotis se cierra por la contraccion de los miscu-
los cricotiroideo y aritenoideo, lo que genera un aumento
rapido de la presion pleural, que suele alcanzar hasta
300 mmHg.??

Tercera fase o fase expulsiva. Se generan flujos tur-
bulentos que pueden ser de hasta 12 L/seg (720 L/min).

El volumen total espiratorio durante la tos en sujetos
sanos suele ser de 2.5 L, aproximadamente.

El pico flujo de tos determina su efectividad para la
eliminacion de secreciones respiratorias.?+

No existe aun un método estandarizado para realizar
la medicion de este flujo. Sin embargo, los valores se
consideran normales cuando se encuentran entre 500
y 700 L/min en hombres; 380 y 500 L/min en mujeres, y
150 y 840 L/min en nifios y adolescentes (4, D).° Flujos
inferiores a estos valores reflejan una disminucién en la
eficiencia de la tos (4, D).

Polisomnografia

En la poblacién general, la clinica ha mostrado tener
un bajo valor predictivo sobre las apneas obstructivas
del suefio en nifios, esta situacién es peor en los nifios
con ENM, dada la frecuente asociacion con limitaciones
neuroldgicas. Los estudios cardiorrespiratorios durante
el suefio permiten detectar estas alteraciones en forma
mas precoz. El estandar de oro para el diagnéstico de
los trastornos de suefio es la polisomnografia. No existe
un consenso claro sobre el momento oportuno para
realizarla; sin embargo, las recomendaciones actuales
sugieren que sealo mas precoz posible. En los pacientes
con DMD, existen recomendaciones para hacerlo cuando
el paciente requiera silla de ruedas; la CFV sea < 60%; el
PIM sea < 60%, aparezcan sintomas como somnolencia,
cefalea, problemas de concentracion o ronquido.

Se recomienda el seguimiento anual, dependiendo
de la enfermedad de base. Ademas, se sugiere realizar
una polisomnografia para la titulacién de ventilacion no
invasiva, previa a cirugias (gj., escoliosis), o bien ante la
reaparicion de sintomas, deterioro clinico o infecciones
intercurrentes.

Test de Adams

El Test de Adams es una forma simple de identifica-
cién de curvas estructurales que se puede aplicar

sin necesidad de equipo adicional. Si el examinador
detecta una asimetria paravertebral al observar el
tronco flexionado, puede entonces apoyarse en
un estudio de imagen para corroborar niveles de
deformidad.

La radiografia convencional confirma el diagnéstico
de escoliosis, mide la magnitud de la curva e informa
del grado de maduracion esquelética. La técnica
basica consiste en la radiografia con proyecciones
anteroposterior y lateral del raquis completo en bipe-
destacion, incluyendo la parte superior de la pelvis.
La magnitud de la curva se determina por el método
de Cobb: se traza una linea sobre el platillo superior
de la vértebra craneal y otra en el platillo inferior de
la vértebra caudal. Se trazan las perpendiculares y se
mide el angulo que forma su interseccién (figura 1).
Los extremos de la curva corresponden a las vértebras
mas inclinadas y menos rotadas. En el 4pex esta la
vértebra mas rotada y menos inclinada; sobre ella
puede medirse el grado de rotacion vertebral mediante
el método de Nash y Moe (relacién del pediculo con
el centro del cuerpo vertebral).

El grado de maduracién esquelética se valora gene-
ralmente por el grado de osificacién de la apdfisis de
crecimiento de la cresta iliaca (signo de Risser, figura 2).
Una maduracién por encima de dos indica poca probabi-
lidad de progresién de la curva. El grado de osificacién
del cartilago trirradiado de la cadera o el cierre fisario
del codo se utilizan con menos frecuencia.

En la Universidad de California (2007) se realiz6 un
estudio retrospectivo de revisién de datos radiograficos
para encontrar qué técnica es la mas confiable para
evaluar una escoliosis neuromuscular, ya que estudios
previos solo tenian en consideracion la escoliosis idio-

]
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Cobb method for measurement of
scoliosis (Guptaet al. 2007)

Figura 1. Medicién de la magnitud de la curva por el método
de Cobb.
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patica y congénita. Se evaluaron radiografias de 48
pacientes con diagndstico de escoliosis neuromuscular
y se midieron angulo de Cobb, de Ferguson (el angulo
se forma por la unién de los puntos centrales de las
vértebras media, superior e inferior de la curva), obli-
cuidad pélvica (figura 3), signo de Risser, estado del
cartilago trirradiado, cifosis con angulo de Cobb (figura
4) y el indice de cifosis (figura 3). Se concluyé que la
valoracion radiolégica de la escoliosis neuromuscular
puede ser analizada en forma confiable con el uso
del angulo de Cobb. Las otras formas de andlisis no
son tan fiables. La cifosis es mejor evaluada con el
uso del angulo de Cobb. Por ultimo, se consideré que
una radiografia anteroposterior deberia utilizarse para

evaluar la madurez esquelética (signo de Risser) en
todos los casos.?®

Existen estudios que indican que las técnicas tridi-
mensionales son méas frecuentemente utilizadas; sin
embargo, otros estudios en un solo plano (coronal),
como la medicidn del radio toracico (figura 5) del lado
convexo y del lado céncavo de la desviacién, pueden
ser de gran utilidad para determinar la progresién de
la curvatura aunque con muchas limitantes.?’

La evaluacion de la rotacion de los cuerpos verte-
brales ofrece utilidad clinica al predecir la correccién,
descompensacion y progresion de la curva escolidtica.
Habitualmente se mide en la vértebra apical que es la
gue tiene mayor rotacién.?®

Figura 2. Risser dividi6 la cresta iliaca en
cuatro cuadrantes para establecer el grado
de osificacion. El grado 0 indica la ausencia
de apofisis (inmadurez) y el grado 5 el cierre
completo de la apdfisis y su fusién con la
cresta iliaca (final de la maduracion).?
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Conclusiones

Todo paciente con alteracion neuromuscular debe ser
observado periddicamente debido al alto indice de apa-
ricién de escoliosis y a la gran tendencia a la progresion.
El rol fundamental de las radiografias de columna
total es la identificacion y la cuantificacién de las

Es de importancia conocer el grado de maduracion
Osea para estar al tanto de la progresion de la curva
y decidir sobre el manejo quirlrgico de la escoliosis
neuromuscular.

El pronéstico de las ENM dependera del grado de
compromiso de los distintos elementos respiratorios.
Existe una estrecha relacién con el grado de cifoes-

deformidades de la columna vertebral. coliosis.
e Desde el punto de vista practico, la evaluacién ra-
diolégica mediante el método de Cobb ofrece una

mayor confiabilidad y es facil de realizar.

3. Métodos de diagnéstico para trastornos de la
deglucion pH-metria

La pH-metria esofagica ambulatoria de 24 h es el método
mas adecuado para determinar la exposicion acida del
esdéfago y establecer silos sintomas estan relacionados
con el reflujo gastroesofagico.?®

Sin embargo, este método presenta limitaciones como
prueba diagnéstica, pues aungque posee una elevada
especificidad (> 90%), la sensibilidad se estima alrededor

Figura 4. Medicién del angulo de cifosis mediante técnica Figura 5. Medi-
de Cobb 4 lineas, asi como medicién de Cobb para lordosis cién de los radios
lumbar. torécicos.

Figuras 6 y 7. Ejem-
plos de la evaluacién
de la rotacién verte-
bral mediante el mé-
todo de Cobb y de
Nash-Moe, respecti-
vamente.

Figura 6. Figura 7.
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del 61-64%.%° De manera convencional, un descenso
del pH esofagico por abajo de 4 indica reflujo acido. Si
el objetivo de la pH-metria es evaluar la exposicion del
acido, el estudio debe realizarse tras la retirada de los
inhibidores de la bomba de protones (IBP).*°

No obstante, cuando el objetivo es investigar la causa
de la persistencia de sintomas a pesar del tratamiento
con IBP, deberia mantenerse la administracion del far-
maco y registrar el pH gastrico y esofagico.

Las indicaciones aceptadas de la pH-metria son para:

1) Pacientes con sintomas indicativos de reflujo gas-
troesofagico que no responden al tratamiento empi-
rico con IBP y no padecen esofagitis.

2) Pacientes con sintomas indicativos de reflujo gas-
troesofagico, sin esofagitis o con una respuesta
insatisfactoria a los IBP en dosis elevadas en los
que se contempla la cirugia antirreflujo.

3) Pacientes con sintomas extraesofagicos que no
responden a los IPB.

4) Pacientes en los que a pesar de la cirugia persisten
los sintomas de reflujo gastroesofagico.30-33

Radiologia con contraste

La sensibilidad (26%) y la especificidad (50%) del
esofagograma con bario son muy bajas con respecto
a la endoscopia. En la actualidad no se considera una
prueba diagnéstica el reflujo gastroesofagico (ERGE).33

Prueba de Bernstein

Es una prueba que reproduce los sintomas de reflujo
mediante la perfusidon de una solucién de acido en el
esofago. En la actualidad tampoco se considera Util para
realizar el diagnéstico de ERGE con sintomas tipicos.

Manometria esofagica

La valoracion manomeétrica de la funcidn esofégica no
se emplea en forma sistematica, ya que los posibles
hallazgos (disfuncion del esfinter esoféagico inferior) no
ayudan en el diagnéstico del ERGE y en la mayoria de
los pacientes no contribuye a las decisiones sobre el
manejo.*®® Aun asi, esta prueba permite la localizacion
del esfinter esofagico inferior y la correcta colocacion
del electrodo de la pH-metria en los pacientes que
requieren estudios de monitorizacion ambulatoria.* El
papel de la manometria previa a la cirugia antirreflujo
(funduplicatura) es controvertido.*

Impedancia intraluminal®*

La impedancia multicanal intraluminal (MIl) es una nueva
técnica para evaluar la funcién esofagica y el ERGE.

Los sintomas de ERGE pueden persistir a pesar
del tratamiento con farmacos que inhiben la secrecion
gastrica 4cida. Esto sugiere que los sintomas pueden
deberse a reflujo con pH > 4 (no &cido), dificil de identi-
ficar con la pH-metria.

La prueba fue descrita por primera vez en 1991 por
Silny, y depende de los cambios de la resistencia de
corriente alterna (impedancia) entre dos electrodos de
metal (sitio de medicién) ocasionados por la presencia
del bolo dentro de la luz esofagica.

Prueba de la funcion esofagica utilizando
la combinacién MII-EM

La manometria proporciona informacion de la presién
intraluminal producida durante la deglucién, y la Ml
acerca del movimiento del bolo.

Sus indicaciones son: evaluar disfagia, dolor toracico
no cardiogénico, ERGE, evaluacion antes de una cirugia
antirreflujo o procedimientos endoscopicos antirreflujo.

Parametros

Los parametros calculados de la impedancia son: 1) el
tiempo total del transito del bolo, el tiempo entre la entrada
del bolo a 20 cm del esfinter esofagico inferior EEIl y la
salida del bolo a 5 cm del EEI; 2) el tiempo de avance de
la cabeza del bolo, el tiempo que pasa entre la entrada
del bolo a 20 cm del EEIl y la entrada a 20 cm del EEl y la
entrada del bolo a 15, 10 y 5 cm del EEI; 3) el tiempo de
presencia del bolo, el tiempo entre la entrada y salida del
bolo en cada sitio de medicién; y 4) el tiempo de transito
segmentario, el tiempo entre la entrada del bolo a cada
nivel del EEl y la salida al siguiente nivel mas bajo.

Clasificacién de la deglucién usando MII-EM

Manometria: 1) normal, sila amplitud de las contracciones a
los 5y 10 cm del EEl es = 30 mmHg y la velocidad distal <
8 cm/s; 2) ineficaz, silaamplitud a5y 10 cm del EEl es < 30
mmHg, y 3) simultanea, sila amplitud de la contraccién a5y
10 cm del EEl es = 30 mmHg y la velocidad distal > 8 cm/s.

Impedancia: transito del bolo completo si se observa
la entrada del bolo al sitio mas proximal (20 cm del EEI)
y el punto de salida del bolo se registra en todos los si-
tios de medicion distales (15, 10, 5 cm del EEI). Transito
incompleto del bolo si no se detecta su salida en alguno
de los tres sitios de medicion distales.

Interpretacion del estudio

Los parametros normales de pruebas de la funcién eso-
fagica fueron determinados recientemente en un estudio

34
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multicéntrico. Los valores normales para la impedancia
se propusieron con base en la percentila 95% en 43
voluntarios sanos.

Los parametros manométricos normales son: si
no contiene > 20% de degluciones ineficaces y 10%
simultaneas.

Los parametros de la impedancia son normales si se
observa al menos el 80% del liquido y el 70% de liquido
viscoso en el bolo de transito completo.
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V. Tratamiento

La terapia respiratoria en el paciente neuromuscular
debe iniciarse en el momento en que se detecta la
enfermedad.

Higiene bronquial. Siempre que se tiene diagnéstico:
técnicas bronquiales, respiracion glosofaringea, vibra-
cién manual, tos asistida manual.

Ambu. Cinco veces por sesion tres a cinco veces al
dia. Aumenta arcos de movilidad toracica. Favorece la
expansion pulmonar, recluta alvéolos, previene microa-
telectasias, barre CO,,.

Insuflacion-maquina de tos. Cuando la capacidad vital
esta por abajo del 40%, pack flow 160 L/m o menos,
tos inefectiva, Pemax bajo. Mejora movilidad toracica,
recluta alvéolos, insufla el torax mejorando su movilidad.
Es dolorosa para un paciente con térax rigido.

1. Tos asistida

Modalidades con presion en abdomen anterior y con-
trapresion

Durante periodos de produccién de secreciones, el flujo
pico de tos debe ser adecuado para prevenir el acimulo
de éstas y sus complicaciones pulmonares. La CV, la
FVC y el pico flujo de tos estan disminuidos durante los
procesos infecciosos debido a fatiga, debilidad de la
musculatura y acumulo de secreciones. La debilidad de
los musculos orofaringeos exacerba el problema. El pico
espiratorio de flujo durante la tos consiste en una fase
inicial rapida de 30-50 m seguida de una mas lenta de 200
a 500 m, lo que nos otorga un flujo espiratorio que varia
entre 6y 12 litros por segundo de acuerdo con el género,
la alturay la edad. El pico flujo de tos excede estos niveles
en sujetos normales, por lo que el barrido de secreciones
en vias proximales depende de la magnitud de éstas. Sin
embargo, el decremento en los flujos espiratorios en los
pacientes con ENM esté directamente relacionado con el
decremento del pico flujo de tos espiratorio (mechanical
insuflation-exuflation comp entre PFT).

La tos dirigida para movilizar las secreciones es un
componente de la higiene bronquial cuando la tos espon-
tanea es inadecuada. La técnica es una espiracion forza-
da asistiendo la tos manualmente. La tos dirigida es una
serie de movimientos atribuidos a una tos espontanea
efectiva (o serie de tos) que ayuda a proveer un control
voluntario del reflejo para compensar las limitaciones
fisicas (incremento del control glético, coordinacién de
las fuerzas de los musculos espiratorios e inspiratorios
y estabilizacion de la via aérea).

La tos espontanea efectiva es un mecanismo reflejo
utilizando una méxima exhalacién forzada para limpiar

de secreciones la via aérea. La exhalacion forzada
precede a una inspiracion maxima seguida de un cierre
de la glotis. La contraccidn de los musculos espiratorios
produce incremento de la presién intratoracica seguido
de un cierre de la glotis, que culmina con una relajacion
explosiva que provoca la salida del aire a una alta veloci-
dad cuando la glotis esta abierta. Manualmente se asiste
la tos con una aplicacion externa de presibn mecanica
en la region del epigastrio o en el térax coordinada con
la fuerza de exhalacion (2, B).!

La tos asistida manual es reconocida por prolongar
efectivamente el uso de la ventilacion no invasiva por mayor
tiempo, e incrementar manualmente el pico flujo de tos, so-
bre todo cuando la CV se encuentra por abajo de 1.5 litros.

Insuflar al paciente por arriba de estos niveles optimi-
za el flujo espiratorio durante la tos. El paciente lo puede
realizar de manera voluntaria por medio de la respira-
cion glosofaringea o insuflacion méxima con bolsa de
reanimacion otorgada por otra persona. La maniobra de
tos con asistencia manual consiste en aplicar presion
positiva en la parte superior del abdomen con ambas
manos inmediatamente después de una espiracién
méaxima y cierre de glotis (en estudios no controlados
se ha mostrado que la maniobra mejora el flujo pico de
tos entre 14 y 100%). La desventaja de esta técnica es
que requiere de una segunda persona, es inefectiva en
pacientes con deformidades de la caja toracica o con
osteoporosis, debe realizarse con precaucién, y su uso
es limitado en pacientes con cirugia abdominal reciente
con catéter intraabdominal y en pacientes que mantienen
una relativa fuerza en musculos abdominales, ya que
puede generar una reaccién de defensa contra la presion
y neutralizar o reducir la efectividad de la técnica.

Contraindicaciones

Inhabilidad para controlar la infeccion de un paciente
sospechoso (tuberculosis) o por gotitas de flusch, presion
intracraneana elevada o aneurisma, perfusién coronaria
reducida, insuficiencia cardiaca severa, columnainestable
a nivel cervical; la tos manual con tos dirigida, con presion
en epigastrio, no aplica en déficit de misculos bulbares,
hernia hiatal, reflujo, pacientes inconscientes, antecedentes
de neumotdrax, menores de 2 afios, embarazo, aneurisma
abdominal, aumento de la diastesis hemorragica, trombo-
citopenia, aumento del tiempo de coagulacion.

Complicaciones: dolor abdominal
Se empezaron a disefiar equipos mecénicos para insu-

flar el trax en 1968; la técnica espiratoria forzada (FET)
se describe en 1972,
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La FET también es conocida como “huff coughing”
y consiste en dos espiraciones forzadas con volimenes
pulmonares medios bajos con la glotis abierta, seguidos
de un periodo de relajacion controlada con respiracion
diafragmatica. El proceso es repetido hasta obtener un
maximo aclaramiento bronquial y puede ser reforzado
por compresiones en el térax usando movimientos de
aduccién de los miembros toracicos.

Indicaciones

El aclaramiento de la via aérea es esencial para prevenir
la atelectasia y la neumonia. Su inefectividad puede
iniciar la falla respiratoria y provocar la muerte. Las
intervenciones tempranas pueden prevenir las hospita-
lizaciones y la incidencia de neumonias. La evaluacién
de la tos efectiva incluye Pimax y Pemayx, flujo espiratorio
de la tos, pico flujo espiratorio e inspiratorio de la tos y
la CV. Los picos de tos se correlacionan directamente
con la capacidad de aclarar las secreciones del tracto
respiratorio. Valores por abajo de 160 L/min se asocian
con inefectividad para aclarar la via aérea. Un flujo
pico espiratorio de tos de 270 L/min se ha usado para
identificar el beneficio de las técnicas de tos asistida.
Otro estudio encontré que la habilidad para generar
flujos adecuados para tos efectiva se correlaciona con
una Pemax de 60 cmH,O que esta ausente en menos
de 45 cmH, 0. La oximetria de pulso se ha usado para
detectar complicaciones de infecciones inferiores de vias
respiratorias; esto ayuda a conocer la intensidad de la
terapia de aclaracidn respiratoria. Se han desarrollado
varias técnicas para detectar toses inefectivas.

La capacidad de insuflacion maxima es el volumen
obtenido después de insuflar el térax con un ambd, una
maquina de tos, respiracion glosofaringea o un ventila-
dor; en ocasiones también se obtiene haciendo presion
en el abdomen (tos asistida). Se evalla midiendo con
un mandmetro de Wright la CV antes y después de insu-
flar el térax, o también se aprecia con la misma maniobra
la modificacién o no en la flujometria en Pimax o Pemax.

La modificacion o el incremento refleja la capacidad
de la caja toracica y del pulmén para distenderse o
expandirse y, por lo tanto, ayuda a tomar decisiones
respecto de las maniobras de terapia y tratamiento en
general.

Técnicas manuales

La asistencia manual involucra asistencia inspiratoria
seguida del aumento del esfuerzo espiratorio forzado.
Un incremento en la capacidad inspiratoria puede ser
obtenido por el uso de la respiracion glosofaringea,
aplicacion de presion positiva con ambu con masca-

rilla, presion positiva intermitente (CPAP) o ventilador
mecénico.

Técnicas mecanicas

Maquina de insuflacion y exuflacién: su uso es im-
portante para prevenir hospitalizaciones o traqueos-
tomia en los pacientes con flujos picos espiratorios
menores a 160 L/min, especialmente cuando tienen
escoliosis. Las complicaciones reportadas incluyen
nausea transitoria, distension abdominal, bradicardia
y taquicardia.

Dispositivos de movilizacion de moco

La ventilacion percusiva intrapulmonar libera estallidos
de alta frecuencia y baja la amplitud de oscilaciones
superpuestas a una rampa de presion positiva de la
via aérea, y la broncoscopia puede ser usada cuando
existen atelectasias persistentes.

Recomendaciones

* Apoyo con estrategias para lograr el aclaramiento
de la via aérea y el empleo de las técnicas rapida y
agresivamente.

¢ Usodetécnicas de tos asistida en los pacientes cuya
historia clinica sugiera dificultad en la aclaracion de
la via aérea, o0 en aquéllos en que el PFT sea menor
a 270 L/min y/o con Pemax menor de 60 cmH, 0.

¢ El Comité apoya fuertemente el uso de la maquina
de tos y recomienda, ademas, un mayor nimero de
estudios para esta modalidad.

¢ La oximetria de pulso en casa sera usada para mo-
nitorear la efectividad de aclaracion de la via aérea
durante las enfermedades respiratorias y para iden-
tificar a pacientes que necesiten hospitalizacion.

Tos asistida conjunta a insuflacion maxima con bolsa
de reanimacién y Huffing (espiracion forzada)

Los pacientes con ENM tienen alteracién en la dis-
tensibilidad pulmonar, lo que impide un aclaramiento de
secreciones eficaz.

Para minimizar este fendmeno, se ha introducido la
técnica de espiracion forzada (también llamada huffing)
como alternativa a la tos.2

Esta maniobra consiste en dos 0 mas espiraciones
sin cerrar la glotis, empezando por un volumen pulmo-
nar medio a bajo, seguido de una respiracién relajada.®

Debido a que las presiones intrapulmonares durante
la técnica de espiracidn forzada son menores que las
logradas con la tos, la técnica de espiraciéon forzada
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puede producir menor compresion de la via aérea y
mejor aclaramiento del esputo.*

Usando mediciones con aerosoles radiactivos, la
medicion del aclaramiento mucociliar en pacientes con
EPOC, el huffing fue tan efectivo como la tos dirigida
para remover las secreciones proximales de todas las
regiones pulmonares,®*>¢ pero el huffing con el drenaje
postural no fue mas efectivo que el drenaje postural
con tos en pacientes con fibrosis quistica o bronquitis
cronica.’

Estos hallazgos implican que los pacientes con de-
bilidad muscular pueden usar el huffing para aumentar
el aclaramiento mucociliar sin un esfuerzo excesivo.

El procedimiento para exhalacion forzada es el
siguiente:

1. Realice de 3 a 5 respiraciones lentas profundas,
inhalando por la nariz, exhalando con los labios
fruncidos, usando el patron diafragmatico.

2. Tome unainspiracién profunday sosténgala durante
1 a 3 segundos.

3. Exhale de medio a bajo volumen pulmonar (para
limpiar las secreciones de la via periférica).

4. Tome una inspiracién normal y comprimala contra-
yendo los musculos abdominales y toracicos, con la
boca y la glotis abiertas, y susurre la palabra “huff”
durante la exhalacién. Repita varias veces.

5. Mientras las secreciones entran a la via aérea de
gran calibre, exhale de alto a medio volumen pul-
monar para eliminar las secreciones de la via aérea
proximal. Repita la maniobra de 2-3 veces.

6. Realice varias respiraciones diafragmaticas relajadas
antes del siguiente esfuerzo de tos.

7. Los clinicos documentan si se ha logrado la ense-
fianza, realizando los procedimientos y asentando
la respuesta del paciente en un documento.?

2. Coflator
Indicaciones y uso de maquina de tos o Cough Assist

La tos es un mecanismo de defensa que protege la via
areay se lleva a cabo mediante tres fases: la inspiratoria
0 inspiracién profunda a través de una glotis comple-
tamente abierta; los grandes volimenes pulmonares
proporcionaran a los musculos espiratorios mayor efec-
tividad mecanica para toser, con aumento de la presion
intratoracica. Ademas, debido a la mayor reexpansién
pulmonar, el retroceso elastico del pulmén es mayor y
contribuye a aumentar la fase espiratoria, y la inspiracion
profunda abre las vias aéreas al maximo, favoreciendo
el vaciado rapido. En la fase compresiva, la glotis se
cierra por la contraccion de los musculos cricotiroideos

que tensan las cuerdas vocales y el misculo aritenoides
transversal, que cierra la glotis mientras los masculos
antagonistas tiroaritenoideo y cricoaritenoideo se en-
cuentran inhibidos, con lo que se inicia la fase expulsiva,
en la que se genera un flujo de aire turbulento con un
pico flujo de tos de 360 a 1,200 litros por minuto, por lo
que se requiere de una funcioén de los masculos bulbares
intactos. Para realizar una tos efectiva se requiere de
un 60-80% de CV y un pico flujo de tos mayor de 270
litros por minuto.

Los pacientes con ENM que presentan debilidad
importante de los musculos respiratorios tienen mayor
riesgo de presentar complicaciones respiratorias, como
neumoniasy atelectasias por laincapacidad para tosery
poder limpiar la via area; sobre todo, se exacerba cuan-
do se presenta una infeccion de las vias respiratorias.

Actualmente, 90% de los pacientes con DMD fallecen
por falla respiratoria durante una infeccion de las vias
respiratorias debido a la inefectividad de la tos.

Existe un dispositivo mecanico (Cough assist machi-
ne) para asistir la tos mediante la aplicacion de presién
positiva durante la inspiracion y presion negativa du-
rante la espiracion, +40 a -40 cm de agua, a través de
una boquilla, mascarilla oronasal o directamente por la
traqueostomia.

Se recomienda el uso en dos a tres sesiones por dia,
y mas frecuentemente si es necesario en pacientes con
aumento de la produccion de secreciones bronquiales.
En cada sesién se recomienda realizar seis ciclos; el
tiempo es de 2 segundos para la insuflacién y 3 segun-
dos para la exuflacion, con una pausa de 30 segundos
entre cada ciclo. Se reporta que el uso de este dispo-
sitivo es seguro y bien tolerado en pacientes adultos
y pediatricos, sin efectos secundarios y con efectos
filolégicos benéficos con disminucion de los datos de
hipoventilacién alveolar y de biéxido de carbono, y au-
mento del pico flujo de tos durante la exuflacion.

Recomendaciones

¢ Eluso dela maquina de insuflacién-exuflacion en los
pacientes con ENM con pico flujo de tos disminuido
para bajar el riesgo de complicaciones respiratorias
@4, C).°

¢ El uso de la maquina de insuflacion y exuflacién
en los pacientes con esclerosis lateral amniotroéfica
para asistir la tos cuando tienen disminucién del pico
flujo de tos, y que cursan con infeccion de las vias
respiratorias bajas (4, C).1°

e Las ayudas mecdnicas (Cough assist machine) para
aumentar la efectividad de la tos en los pacientes con
ENM con debilidad de los musculos respiratorios,
pico flujo de tos de menos de 270 litros por minuto,
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CV menor de 50%, y presion inspiratoria maxima
menor de 60 cm de agua (4, B).

e El uso de la maquina de insuflaciéon exuflacién en
pacientes con ENM, debilidad sin enfermedad pul-
monar obstructiva para hacer efectiva la tos (4, C).

¢ La maquina de insuflacion exuflacién en pacientes
con pico flujo de tos débil que cursan con infecciones
respiratorias como neumonias, atelectasias o falla
respiratoria. (4, B).1213

3. Fisioterapia respiratoria

Higiene bronquial, drenaje postural, vibracién manual,
vibracién mecéanica

Las técnicas de fisioterapia respiratoria convenciona-
les, como el drenaje postural y la vibracion, han sido
ampliamente empleadas en combinacion, en diversas
patologias pulmonares para facilitar el aclaramiento de
las secreciones de la via aérea.*

El drenaje postural aprovecha la verticalidad de
los conductos bronquiales para desplazar por ac-
cién de la gravedad las secreciones contenidas en
los segmentos pulmonares y conducirlas a las vias
aéreas centrales para ser evacuadas por la tos o por
aspiracion mecanica.

Esta técnica en los pacientes con patologias neuro-
musculares es muy controversial. No se ha encontrado
una utilidad clara.®®

La vibracion es un fenémeno ondulatorio de presion
gue se aplica al aparato respiratorio para ayudar a la
limpieza bronquial. La vibracién manual es una técnica
aplicada con las manos del fisioterapeuta en la fase
espiratoria, quien consigue ondas de 2-16 Hz.

Las vibraciones instrumentadas se aplican con apa-
ratos de alta frecuencia que alcanzan hasta 40 Hz; en
pacientes neuromusculares el método mas utilizado es
mediante chalecos neumaticos.41718

Generalmente se piensa que las secreciones pul-
monares de los pacientes con patologia neuromuscular
son normales, en calidad y cantidad; sin embargo, los
pacientes con esclerosis lateral amiotréfica y en eta-
pas avanzadas de la DMD presentan alteraciones de
la mecanica de la deglucion, con aspiracion crénica
gue puede condicionar discapacidad ciliar y provocar
retencion cronica de secreciones e infecciones de las
vias respiratorias bajas.l"%

Aunqgue existe poca evidencia clinica, algunas re-
visiones refieren que la vibracién manual y el drenaje
postural pueden aumentar el flujo espiratorio y asistir
en la movilizacion de secreciones. En relacién con la
vibracion instrumentada de alta frecuencia, se ha de-
mostrado en varios estudios que mejora los parametros

capnograficos, disminuye el indice de declinacién de la
CV forzada, reduce la incidencia de neumonias, el uso
de antibidticos, moviliza secreciones y disminuye dias
de hospitalizacién 162223

Aun cuando los efectos son relativamente modestos,
en el manejo integral de los pacientes con patologia
neuromuscular, el empleo de vibracién manual y drenaje
postural puede ayudar y asistir en la movilizacién de
secreciones de las vias respiratorias (2, C).

Uso de chaleco neumatico

El uso de chaleco neumatico de alta frecuencia en pa-
cientes con patologia neuromuscular disminuye el riesgo
de complicaciones respiratorias (1, B).

Espiracion con labios fruncidos

La técnica que consiste en hacer que el paciente espire
voluntariamente a través de los labios semicerrados
aparece publicada a partir de los afios treinta y es reto-
mada en los sesenta en pacientes neuromusculares.?42¢

Al mantener la via aérea abierta aumenta el volumen
espirado, incrementa la presion de la via aérea y dismi-
nuye el colapso alveolary, por ende, el volumen residual,
el atrapamiento aéreo y la hiperinflacién.

Los pacientes con distrofia muscular miotdnica nor-
malmente tienen una respiracién superficial, por lo que
el incremento en el volumen corriente logrado con esta
técnica lleva a una disminucion de las atelectasias y
aumenta la saturacién de oxigeno.26-3t

Las bondades de la técnica en pacientes con ENM
s6lo son mencionadas en la literatura, pero no estan
plenamente descritas; por lo tanto, su aplicacién requiere
de mayores estudios (3, D).

Respiracién glosofaringea

Es unatécnica que involucra lengua, musculos laringeos
y glotis para bombear aire a los pulmones sin utilizar los
musculos respiratorios. Se describid por primera vez en
1951 en pacientes con poliomielitis.32-34

La ineficacia de los misculos respiratorios reduce la
distensibilidad pulmonar y la expansion de la caja toraci-
ca, disminuyendo la CV, las inspiraciones profundas y el
pico flujo de tos, por lo que son necesarias insuflaciones
periddicas profundas para prevenir el colapso alveolar.3+3®

Se ha demostrado que esta técnica en pacientes con
ENM y funcion bulbar intacta aumenta la capacidad vital,
mejora los flujos espiratorios y auxilia a los musculos
respiratorios.

Esta técnica ha sido ampliamente descrita y reco-
mendada por los beneficios aportados, ya que una
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respiracion equivale a 6-9 bocanadas de 60-100 mL
cada una.?®

Esta técnica ha sido utilizada para pacientes neu-
romusculares porque ayuda a evitar la traqueostomia,
a permanecer sin el ventilador por diferentes periodos
de tiempo durante el dia o en caso de fallo del equipo,
lo que disminuye la ansiedad, aumenta la interaccién
social, eleva el volumen de la voz y consigue una tos
mas efectiva (2, B).

Tos e insuflacion maxima con bolsa de reanimacion

Se define como la insuflacion pulmonar con oxigeno y
compresién manual, que provee un Vtde 1 litro, con una
presion pico inspiratoria de entre 20 y 40 cmH,O, o un
volumen tidal que exceda el basal de un sujeto o mayor
al 50% que el entregado por un ventilador, requiriendo
un pico de presion inspiratoria de 20 a 40 cmH,O (2, B).*

La técnica fue descrita inicialmente en 1968 por Cle-
ment y Hubsch, por su efectividad en la eliminacién de
secreciones en pacientes con enfermedad respiratoria
aguda asociada al uso de vibracion toracica durante la
fase espiratoria del ciclo respiratorio (2, B).3® En 1996
McCarren define la técnica de hiperinsuflacién manual
en términos de parametros fisiol6gicos; reporta que el
volumen corriente proporcionado, el pico de presion
en la via aérea, la frecuencia de la inspiracion y el flujo
espiratorio difieren dependiendo del tipo de equipo em-
pleado y del operador. Maxwell, en 2003, reporta que
el tipo de circuito usado puede influir en la velocidad de
flujo inspiratorio y espiratorio y, por lo tanto, en la relacién
inspiracién-espiracion (2, C).*"

La tos es el principal mecanismo responsable para
el aclaramiento de las vias aéreas centrales. Una tos
normal requiere una previa inspiracion de 60 a 90%
de la capacidad funcional pulmonar, seguida de cierre
glético, y una contraccion sumultanea de los musculos
espiratorios suficiente para generar una presion intrato-
racica adecuada y un flujo espiratorio alto transitorio.3®
En ENM con musculos espiratorios estan severamente
debilitados, velocidades de flujo adecuadas pueden
ser generadas si el volumen inspiratorio y la capacidad
elastica del sistema respiratorio son preservadas; sin
embargo, cuando se combinan las alteraciones de la
funcién glética, la debilidad de musculos inspiratorios
y la inadecuada funcién de los muasculos espiratorios,
existe incapacidad para el aclaramiento de secreciones
en lavia aérea. La retencion de secreciones incrementa
la resistencia de las vias aéreas y altera la mecéanica
respiratoria, condicionando atelectasias, infecciones de
vias respiratorias inferiores, neumonia e insuficiencia
respiratoria. Se requiere por ello, la intervencion tera-
péutica temprana (2, B).3840

El objetivo de las técnicas de fisioterapia pulmonar
es mantener un adecuado aclaramiento de secrecio-
nes en la via aérea e incrementar la velocidad de flujo
espiratorio durante la maniobra de tos, lo que puede
obtenerse mediante la aplicacion de presion positiva
con bolsa de reanimacién cardiopulmonar (2, B).214041
Latécnica de hiperinsuflacion manual pulmonar requiere
de un circuito o bolsa de reanimacién respiratoria que
proporcione un volumen corriente minimo de 700 mL;
se realiza una inspiracion profunda y lenta, seguida de
una pausa inspiratoria y una espiracion rapiday abrupta.

La inspiracion lenta y profunda incrementa el Vt, y
la pausa permite reclutar alvéolos por la constante de
tiempo lento; la fase de espiracién rapida aumenta el
aclaramiento de secreciones bronquiales. La técnica
ha sido comparada con la tos fisioldgica en la que una
inspiracion profunda es seguida por una rapida expulsion
del flujo de aire (2, B).%®

La hiperinsuflacion manual estéa indicada para incre-
mentar la oxigenacion pre y postsuccién, la movilizacién
de secreciones bronquiales y reinsuflar areas pulmo-
nares colapsadas; por lo tanto, es apta para pacientes
intubados, con patologias como fibrosis pulmonar,
fibrosis quistica, EPOC, ENM, neumonias y atelectasias,
entre otras.

Los efectos adversos de la hiperinsuflacion manual se
pueden manifestar en la hemodinamica cardiovascular
y las presiones intrapleurales; asi, las precauciones
de esta técnica incluyen inestabilidad del sistema car-
diovascular, neumotérax no drenado, broncoespasmo
severo, presion inspiratoria pico alta, presién positiva al
final de la espiracion > 10 cmH, O, hipertension intracra-
neanay edema pulmonar agudo (2, B).#?

Diversos estudios respaldan los efectos de la hiperin-
suflacién manual en pacientes con ventilacion mecani-
ca; no obstante, son pocos los estudios reportados en
patologia neuromuscular. Berney describié el efecto en
la produccién de esputo en pacientes intubados y con
ventilacion mecanica, empleando la hiperinsuflacion
manual y dos posiciones diferentes: decubito supino y
Trendelenburg; incluyé a 22 pacientes intubados con
manejo de fisioterapia con hiperinsuflacién manual
entre otras técnicas. Los resultados sugieren que el
incremento en la velocidad del flujo espiratorio logrado
durante la hiperinsuflacion manual es suficiente para
generar flujo anular y producir movimiento de secrecio-
nes pulmonares, y se ve favorecido en la posicion de
Trendelenburg. Esto debe ser considerado en pacientes
intubados y ventilados cuando el objetivo primario es mo-
vilizar esputo (2, C).*®* Suh-Hwa investiga el efecto de la
hiperinsuflacién manual sobre el reclutamiento alveolar
en pacientes con dificultad para el destete ventilatorio.
Incluye a 23 pacientes con atelectasias secundarias a
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soporte ventilatorio. Diez pacientes recibieron cuidados
estandares y 13 recibieron, ademas, hiperinsuflacion
manual. Se concluye que la hiperinsuflacién manual
mejora el reclutamiento alveolar al otorgar un volumen
respiratorio mayor en el tiempo y una constante de pre-
sién a las vias aéreas en pacientes con atelectasias y
ventilacion mecanica (2, B).**

Se plantea que el incremento en la resistencia de la
via aérea (R,,) es causado por acimulo de secreciones
en el lumen, infiltracion de la mucosa de la via aérea 'y
unatraccion radial reducida en el intersticio pulmonar. El
estudio demuestra que la hiperinsuflacion manual mas
succion mejora la mecanica respiratoria; la complianza
estatica pulmonar se incrementa cuando el tiempo
inspiratorio es prolongado durante la ventilacién y es
sostenido por una insuflacién profunda, lo que ocurre
durante el procedimiento de hiperinsuflacion con bolsa
de reanimacion, lo que conduce a la reexpansion de
las zonas pulmonares y al incremento en la complianza
(2, C).»

4. Tratamiento de los trastornos respiratorios del
dormir

La piedra angular del tratamiento de los TRD en pacien-
tes con ENM es la VMNI, la cual se debe iniciar en el
momento en que se diagnostique la alteracion respira-
toria, ya que puede mejorar la calidad de vida, reducir
la hipercapnia diurna, mantener estable la capacidad
residual funcional e incrementar la sobrevida.*54

Un dispositivo binivel de presién positiva (2 pre-
siones), ajustado manualmente, es el tratamiento de
eleccién en presencia de hipoventilaciéon durante el
suefio, con una presién espiratoria suficiente para es-
tabilizar la via aérea superior y una presion inspiratoria
adecuada para incrementar la ventilacién. Se puede
utilizar en modalidad espontanea y, con respaldo de
tiempo, especialmente en presencia de apneas centra-
les.*® Actualmente hay dispositivos binivel automaticos
0 con un volumen corriente asegurado programable
gue incrementan las presiones automaticamente de
acuerdo con los requerimientos del paciente, y podrian

ser de utilidad en el tratamiento de la hipoventilacién en
pacientes neuromusculares.*®:3°

Cuando el trastorno de suefio es apnea obstructiva,
un dispositivo de presion positiva continua en la via
aérea (CPAP) es efectivo para el tratamiento;®* aun asi,
la progresion de la enfermedad puede hacer necesario
el cambio a un dispositivo binivel.

En el caso de que el trastorno sea sélo hipoxemia
nocturna sin hipoventilacion, el oxigeno suplementario
titulado durante una polisomnografia puede ser una
medida temporal adecuada, ademas de que puede
ejercer un posible efecto benéfico sobre el control
central de la respiracion.>? El riesgo de desarrollar
hipoventilacién es bajo y, cuando se presenta, no
suele ser progresivo.s3

No esta establecida la periodicidad de las evaluacio-
nes posteriores ni la necesidad de retitulacion; debido
a que la mayoria de las ENM son progresivas, interna-
cionalmente se acepta que idealmente se debe realizar
una PSG con titulacién de VMNI cada afio.>*

Tratamiento de la ventilacién no invasiva
en enfermedades neuromusculares

Hoy en dia la VNI con presion positiva binivel ha mostra-
do estabilizar la via aérea superior, reducir atelectasias
y lograr un mejor control de gases arteriales durante el
suefio fisioldgico en ENM.5%5:%¢

Antes de iniciar la VNI se debe contar con un médico
con conocimientos adecuados y entrenamiento en dicha
intervencion, y establecer y documentar un diagnéstico
apropiado basado en el interrogatorio, la exploracion
fisica, examenes diagndsticos para asegurar un trata-
miento optimo.5”

Esto nos permitira, entre otras cosas, conocer la
progresion de la enfermedad y su compromiso respira-
torio, para plantear los objetivos y tomar las decisiones
apropiadas para iniciar la VNI (tabla 1).%¢

En este sentido, llama la atencién que la necesidad
de soporte ventilatorio en padecimientos neuromuscu-
lares congénitos y AME tipo Il, dada su amplia variacién
fenotipica y los factores que contribuyen a la limitacién

Tabla 1. Curso de algunas ENM. Adaptado de Shneerson JM.

Rapidamente progresivas Progresion variable

Progresion lenta/No progresivas

ELA DM de cinturas
DMD

(en la adolescencia)
AME tipo I, Il

Miopatias (nemalina, metabdlica)
DM congénita negativa a merosina

Poliomielitis previa
DM fascioescapulohumeral
AME tipo IlI

ELA: Esclerosis lateral amiotrofica; DMD: Distrofia muscular de Duchenne; AME: Atrofia muscular espinal.

Neumol Cir Torax, Vol. 70, No. 1, Enero-marzo 2011

41



Guia de rehabilitacion

NCT

respiratoria (debilidad muscular respiratoria, tipo de
escoliosis y compromiso bulbar), diferira entre los indi-
viduos de estos grupos. Otros determinantes, como la
necesidad de cirugia, el destete de la ventilacién invasi-
va, el estado nutricional y la presencia de cardiomiopatia
pueden, ademas, influir en el momento de introducir el
apoyo ventilatorio, por lo que no es posible sugerir un
plan de apoyo respiratorio Unicamente basado en el
diagnéstico emitido.5”

El diagndstico y el manejo de la insuficiencia respi-
ratoria son criticos en la ENM, porque es la principal
causa de muerte. Hoy en dia existen varios estudios
controlados que dan evidencia y permiten guiar el ma-
nejo respiratorio en este grupo de pacientes. Por ello,
el estudio, el analisis y el consenso de ellos resultan
trascendentales.%®

En los siguientes esquemas se presenta el resultado
de larevision de guias y consensos ya publicados para el
manejo respiratorio en ENM de 1999 a 2009, clasificado
por el nivel y la fuerza de recomendacién de acuerdo
con la evidencia mostrada respecto de la indicacion de
VNI, VNI diurna, seguimiento de la VNI y complicaciones
de la VNI.55:58:59

Conclusiones

El diagnéstico y manejo de la insuficiencia respiratoria
es critica en la ENM porque es la principal causa de
muerte. Hoy en dia existen varios estudios controlados
gue dan evidencia y permiten guiar el manejo respiratorio
en este grupo de pacientes (1, A).

Indicaciones de VNI

Sintomas y signos de hipoventilacion: fatiga, disnea,
cefalea matutina, y uno de los siguientes: hipersomno-
lencia, pesadillas, pérdida de concentracidn, irritabilidad,
funcién intelectual alterada, pérdida de peso excesiva,
mialgias, deficiente manejo de secreciones, disfagia.
Signos de cor pulmonale.

Oximetria nocturna £ 88-90% durante 5 minutos conse-
cutivos o 2 del 10% del tiempo total del monitoreo.
PaCO, o ETCO diurno 2 45 mmHg (% 6.0 kPa).
Considerar la altitud del lugar donde se realice el manejo
del paciente (ajuste por altitud de PaO, y PaCO, *®
CVF supina £ 75% o CVF erecta £ 30-50% del pre-
dicho.

Sensible para detectar debilidad diafragmatica y corre-
laciona mejor con sintomas de hipoventilacién nocturna
(clase 111).

Dificultad para obtener pruebas de calidad adecuadas
para interpretacion en pacientes menores de 6 afios.

PiMax (MIP) £ 60 cmH,O o menor del 30% del predicho.
SNP sniff nasal pressure £ 30 cmH, 0O, efectiva en de-
tector hipercapnia e hipoxemia nocturna.
Polisomnografia nocturna basal con un indice apnea-
hipopnea 2 10 por hora 0 4 o mas episodios de SpO,
£90% o caidas en SpO, en al menos 4% por hora du-
rante el suefio.

Otras posibles indicaciones:

Recuperacion de una insuficiencia respiratoria aguda
con retencion de CO, persistente.

Hospitalizacién recidivante por insuficiencia respiratoria
aguda.

Incapacidad para responder a CPAP en caso de pre-
sentar apnea obstructiva del suefio.

Indicaciones de VNI diurna en ENM

En pacientes que ya estan con VNI nocturna, la ventila-
cion diurna esta indicada en:

Extension de la VNI nocturna en horas de vigilia.

Deglucién anormal debido a disnea, lo cual es ami-
norado por asistencia ventilatoria.

Incapacidad para hablar una frase completa sin dis-
nea o dificultad.

Sintomas de hipoventilacion con SpO, £ 85% y/o
PaCO, o ETCO 2 45 mmHg en vigilia.

Contraindicaciones de VNI en ENM

Absolutas

Debilidad bulbar severa.

Alteracién de deglucion severa con aspiracion crénica.
Obstruccion de la via aérea superior.

Abundantes secreciones no controladas.

Hipoxemia severa.

Cirugiareciente facial o de vias aéreas superiores, con
anormalidades faciales como quemaduras y trauma,
con obstruccién fija de la via aérea superior 0 con
vomito.

Cirugia gastrointestinal reciente, incapacidad para
proteger la via aérea, comorbilidad severa, confusién/
agitacion, obstruccion intestinal.

En caso de neumotérax se inicia la VNI s6lo después
de instalar un drenaje pleural.

Relativas

Necesidad de asistencia para la ventilacion no invasiva
continua.

Anormalidades anatomicas que interfieren con la adap-
tacion de la interface.
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Paciente o familia no motivada.
Incapacidad del paciente para cooperar 0 comprender.
Recursos financieros o de los cuidadores deficientes.

Monitoreo de la VNI

El seguimiento del paciente con VNI debe considerar:
Evaluacién de adaptacion al equipo, en especial la inter-
face, el nivel de conciencia, el movimiento de la pared
toréacica, la activacion o no de los musculos accesorios,
la coordinacidn del esfuerzo respiratorio con el ventila-
dor, la frecuencia respiratoria y cardiaca.

Los pacientes con VNI deben ser valorados de manera
regular para observar y seguir su respuesta al ventilador
y optimizar la aplicacion del mismo.

La solicitud de analisis de gases arteriales o bien la SpO,
y el ETCO dependera del progreso clinico del paciente,
aunque deben ser solicitados de manera general des-
pués de 1-2 h de iniciada la VNI y 4-6 h posteriores si la
muestra inicial present6 evidencia de minima mejoria.
Si después de este periodo no se registra mejoria de la
PaCO, y el pH, a pesar de los parametros 6ptimos del
ventilador, la VNI debe ser descontinuada y habra de
considerarse la ventilacion invasiva.

La oxigenacidn debe ser monitoreada continuamente
durante 24 hy, si es necesario, administrar oxigeno su-
plementario para mantener saturaciones entre 85y 90%.
Todos los pacientes deben ser canalizados a centros
para valoracion y seguimiento de VNI domiciliaria a
largo plazo.

Complicaciones de la VNI

Irritacion ocular
Conjuntivitis
Ulceras en piel
Distension gastrica
Vomito
Constipacion nasal

Modos ventilatorios de la AMV no invasiva

Dentro de la AMV no invasiva existen diversas moda-
lidades: controlada por volumen (VCV), por presion
(VCP) y presion-soporte (VSP). Esta Ultima es de las
mas utilizadas debido a la ventaja tedrica de que el flujo
inspiratorio varia dependiendo de la demanda del pacien-
te, e incrementa su confort.?° La carga inspiratoria y el

trabajo respiratorio mejora de manera similar en todas las
modalidades. No hay evidencia clara de la superioridad
de un modo con respecto a otro en los pacientes neuro-
musculares.®® La ventilacion asistida proporcional (VAP)
ha sido utilizada en pacientes crénicos, y la mejoria de
las variables fisioldgicas es similar a la VSP.®! El confort,
en pacientes con deformidad de la pared toracica, es
también similar en PSV y en VAP, tanto en uso nocturno
como en mejoria de la hipercapnia diurna, oxigenacién y
sintomas.®%%263 Hay menor resequedad de mucosas en
VAP. Los componentes de los modos son los siguientes:

Disparo: El disparo suele ser muy sensible al esfuerzo
del paciente, por lo que la asincronia con el mismo es
frecuente y favorece fugas, lo que puede evitarse en
modalidades del tipo de binivel.®* Es posible que exista
dificultad para el disparo cuando la debilidad muscular es
severa, principalmente con soporte ventilatorio elevado.®®

Velocidad de flujo: Es la cantidad de tiempo reque-
rida para alcanzar la meta que da lugar al inicio de la
inhalacién en VSP y en PCV. Con una velocidad baja,
se requiere mas tiempo para alcanzar el disparo, a
diferencia de uno rapido.®° Esto disminuye la carga en
los musculos respiratorios pero incrementa las fugas y
la poca tolerancia.® En los pacientes nheuromusculares,
una velocidad baja es mejor tolerada.®°

Ciclado: Se refiere al cambio en el tiempo de la fase
inspiratoria a la espiratoria. Durante la VSP, la fase ins-
piratoria termina cuando el flujo alcanza una fraccién
predeterminada del flujo inspiratorio pico.

Rampa: Unicamente disponible en modos binivel.®
Permite incrementar la presion gradualmente desde un
nivel bajo hasta el indicado. En pacientes neuromus-
culares no se recomienda tener una rampa dado que
puede retrasarse el inicio de la terapia efectiva; una vez
que el paciente esta confortable, debe suspenderse.®®

En resumen, la AMV no invasiva puede administrarse
en binivel, con apoyo inspiratorio y espiratorio cuando se
requiere corregir la hipercapnia (mediante presién inspirato-
ria) e hipoxemia (con presién espiratoria), mediante presion
continua (CPAP) cuando se requiere corregir Unicamente
hipoxemia, mediante presién soporte (VSP) cuando la
intencién es disminuir la carga muscular inspiratoria. La
ventilacion asistida proporcional es similar al VSP sin que
exista hasta la fecha superioridad sobre el mismo.505!

Todas las modalidades tienen ventajas y desven-
tajas, aunque debido a la ausencia de evidencia que
favorezca a una o a otra, la eleccion deberd basarse
en la experiencia local y la familiaridad con alguna de
ellas, ajustandose a la etiologia, la etapa y la severidad
y fisiopatologia de la insuficiencia respiratoria.

Los valores iniciales para programar el ventilador de-
penderan de las metas a lograr: se deberan utilizar niveles
de presion inspiratoria, IPAP y VSP entre 7y 15 cm H,O,
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con el objetivo de lograr volumen corriente de 5-7 mL/kg
de peso ideal y frecuencia respiratoria menor a 25. Para
titular la presion positiva espiratoria (CPAP, EPAP, PEEP),
debera lograrse saturacion periférica > 88% a través de
valores de 3-12 cm H,O. Se recomienda utilizar en los
pacientes neuromusculares valores de presién elevados,
pues de otra forma no habria mejoria de los parametros
fisioldgicos. Hay controversia en lo que se refiere a los
métodos a utilizar, pero se favorece la decisién del modo
dependiendo de la experiencia del operador.

Conclusiones

De acuerdo con la experiencia disponible, no es posible
sugerir una sola modalidad, aunque se recomienda la
utilizacion del modo en el que el clinico tenga mayor
dominio (1, A).

Interfaces (disponibilidad)

Las interfaces son los dispositivos que conectan el ven-
tilador no invasivo con la cara, facilitando la entrada de
gas presurizado a la via aérea superior. Estan disponibles
la mascarilla nasal, la oronasal y las piezas bucales.®®

Nasales: Son utiles en pacientes crénicos. Son trian-
gulares, con forma de cono y de distintos tamafios (pedia-
trico y adulto pequefio, mediano, largo, estrecho y ancho,
etc.). Estas interfaces son ampliamente utilizadas por su
buena aceptacion en pacientes con apnea de suefio.5®
Dentro de sus desventajas se encuentran la generacién
de presion en el puente nasal, que puede lesionar la piel
(irritacion, eritemay Ulcera). Las hay también con sello de
gel para mayor comodidad, y minimascarillas para dismi-
nuir la sensacién de claustrofobia.®® Dependiendo del tipo,
pueden atarse con cintas de velcro mediante 2 a 5 puntos
de anclaje, para favorecer la estabilidad y evitar fugas
de aire.®® Como alternativa existen los tapones nasales,
gue se insertan directamente en las fosas nasales para
evitar la presion en el puente y la claustrofobia. Como no
hay diferentes tamafios, no son tan utilizados como las
mascarillas nasales.®®¢7

Oronasales: Estas mascarillas abarcan nariz y boca; se
han utilizado principalmente en insuficiencia respiratoria
aguda, pero mas del 50% de todos los estudios de AMV
no invasiva la utilizan.t® En pacientes crénicos existe
rechazo debido a la sensacion de asfixia, claustrofobia
y porgue interfieren con las funciones de hablar, comer
y expectorar.®® Tienen como ventaja la disminucién de
fugas por la boca y la presencia de sellos mas cémodos
y dispositivos de seguridad para retirarlas rapidamente en
caso de asfixia y reinhalacién.®® Las mascarillas faciales
totales abarcan toda la cara, tienen un sello suave en la
periferia para evitar presion en las estructuras faciales y

son bien toleradas cuando existen deformidades anatémi-
cas nasales.®” Tienen como desventaja que Unicamente
existen en un tamafio, ademas de su mayor incidencia de
lesiones oculares.’” Las mascarillas nasales son mejor
toleradas que las almohadillas nasales o las oronasales,
pero menos efectivas para disminuir la hipercapnia por
presentar mayor fuga.®® La presencia de disnea conlleva
la presencia de respiracion por la boca, y ésta disminuye
mas eficientemente en casos agudos, cuando se utilizan
mascarillas oronasales o faciales totales.

Piezas bucales: Se han utilizado desde los afios sesenta
en pacientes crénicos.®® Tienen como ventaja ser dispo-
sitivos sencillos y menos caros, ademas de que pueden
tener incorporado un filtro humidificador. No tienen tanta
distribucién como las demas interfaces, aunque son Utiles
en pacientes cronicos neuromusculares durante el dia,
incluso sin necesidad de cintas que las sostengan.t668
La fuga nasal puede comprometer su eficacia, lo cual se
corrige eventualmente incrementando el volumen corriente
del ventilador. Han sido utilizadas con éxito en pacientes
cuadripléjicos cuando se sustituye la traqueostomia por la
AMV no invasiva.%® El casco es una interface poco aplicada
en el paciente crénico, aunque en etapas agudas podria
tener algunas ventajas con respecto a otras modalidades.
No es utilizada en nuestro medio.®®

El tipo de interface a utilizar en AMV no invasiva
depende principalmente de la disponibilidad en la
institucion donde el paciente se encuentre, aunque,
en general, en etapas agudas la mascarilla orofacial o
facial total es la mas recomendada por su efectividad.
En etapas crénicas lo son las nasales, las bucales o los
tapones nasales porque resultan mejor toleradas por
su comodidad y sencillez.5%7 Bien utilizada, cualquier
interface es util, si los modos ventilatorios se adecuan
al paciente en forma constante (tabla 2).5°

La adherencia al tratamiento por parte del paciente
dependera de la adecuada aplicacién de la interface
dependiendo principalmente del confort y familiaridad
del paciente, asi como la educacién de las ventajas,
desventajas y el ensayo con diferentes dispositivos.

Conclusiones

Existe disponibilidad de interfaces; el tipo depende de la
adaptabilidad del paciente. En las etapas agudas se re-
comienda oronasal o nasal, y en las crénicas dependera
de la disponibilidad, el confort y la funcionalidad (2, C).

Oxigeno suplementario (indicaciones y contraindica-
ciones)

El oxigeno suplementario y sus consecuencias suelen
ser subestimados. Nadie duda de que al incrementar

44

Neumol Cir Torax, Vol. 70, No. 1, Enero-marzo 2011



NCT Guia de rehabilitacion
Tabla 2. Comparativo de interfaces.
Interface Ventajas Desventajas
Nasal Riesgo | aspiracion Fuga por boca
Manejo secreciones 1 Resistencia por narinas
Facilidad para hablar y comer < efectividad en caso de obstruccién nasal
Facilidad para ajustar Irritacion nasal, rinorrea, sequedad de boca
Menor espacio muerto
Oronasal Mejor control fuga por boca Incremento espacio muerto
Efectivo en pacientes Claustrofobia
respiradores por boca Riesgo de aspiracién
Dificultad para hablar y comer
Asfixia en caso de disfuncion del ventilador
Pieza bucal Poca interferencia en habla No efectivo si no se mantiene sello bucal; fuga nasal
Poco espacio muerto Requiere otra interface nocturna
Potencialmente mayor espacio muerto
Facial total Mayor confort Lesién ocular por resequedad de ojo

Menor lesién en piel
Un solo tamafio

Imposibilidad para nebulizar
Reinhalacion

Poca sincronia

Menor carga muscular
Riesgo de aspiracion, asfixia
Incapacidad para nebulizar

la fraccion inspirada de oxigeno, existe incremento in-
mediato de la oxigenacion.” Las formas de administrar
el oxigeno comprenden el bajo flujo (puntas nasales
de 3-10 litros por minuto) y de alto flujo en forma de
tienda facial, mascarilla facial y mascarilla facial con
reservorio. En los dispositivos de puntas nasales
puede incrementarse la fraccion inspirada hasta un
maximo de 30%: 2-3% por cada litro administrado. La
tienda facial administra fracciones inspiradas entre
40 y 60%; la mascarilla facial entre 60 y 80%, y la
mascarilla facial con reservorio alcanza niveles de
hasta el 100%. Evidentemente la principal indicacion
para utilizar oxigeno es la hipoxemia; sin embargo,
no deben olvidarse las complicaciones secundarias
ala utilizacion excesiva de oxigeno, que comprenden
las siguientes:

1. Inhibicién del disparo inspiratorio, con la consecuente
hipercapnia, somnolencia secundaria y mayor reten-
cion de CO,."™"

2. Lesion por toxicidad por oxigeno, comparable histo-
I6gicamente con el sindrome de distrés respiratorio
agudo. Latoxicidad por oxigeno incluye alteraciones
en el sistema surfactante pulmonar, inactivacion tem-
prana de éste, fuga de proteinas alveolares, lesiones
en neumocitos Il y disfuncién en la produccién de
surfactante pulmonar. Lo anterior sucede con niveles
de FiO, > 60% durante mas de 6 horas.” "

La titulacion de oxigeno dependera de cada paciente,
pero debe recordarse que los pacientes neuromuscu-
lares son pacientes crénicos que tienen cierto grado
de hipoxemia cronica y que, por lo mismo, las metas
de saturacion periférica son menores que en personas
sanas: con valores de > 88% sera suficiente.™

Los pacientes neuromusculares presentan hipoxe-
mia durante el suefio, lo cual no siempre indica que el
tratamiento sea con oxigeno suplementario, sino con
volimenes, o sea con ventilacidon no invasiva. Solo en
casos en los que con ésta no mejore la saturacion, se
requerira el uso de oxigeno suplementario.

Ventilacién mecanica invasiva

Las indicaciones de ventilacion mecéanica (VM) en los
pacientes neuromusculares agudizados dependen de
las siguientes premisas:

La AMV no invasiva disminuye la disnea en pacien-
tes sin afeccion bulbar. Cuando existe involucro bulbar
puede ser inefectivo y poco tolerado. Cuando la afeccién
bulbar es severay hay incapacidad para iniciar el disparo
inspiratorio, la AMV no invasiva esta contraindicada. No
existe consenso respecto a la presencia de afeccion
bulbar leve.”*" Los pacientes neuromusculares cronicos
pueden agudizarse por multiples causas: incremento de
la disnea, mayor utilizacion de musculos accesorios y
aumento significativo de las secreciones.%’
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Las indicaciones absolutas para la utilizacion de AMV
no invasiva son: inestabilidad hemodinamica, hipoxemia
refractaria, aun con utilizacién de oxigeno suplementario
y de AMV no invasiva, y alteraciones en el intercambio
gaseoso agudas, que incluyan hipercapnia que modifi-
gue pH a menos de 7.25.5” Cuando existe obstruccion
de la via aérea alta, debera utilizarse también AMV no
invasiva, aunque no necesariamente por tubo endotra-
gueal sino por traqueostomia. Un paciente no coopera-
dor representa un riesgo para si mismo, asi que debera
valorarse la AMV no invasiva.

Las contraindicaciones relativas para usar la AMV no
invasiva incluyen laincapacidad severa para la deglucién, un
soporte inadecuado por parte de la familia o cuidadores del
paciente. Por lo que se refiere a la necesidad de asistencia
mecanica ventilatoria invasiva por mas de 48 horas, existe
controversia en cuanto a utilizar la VM mediante tubo endo-
traqueal o traqueostomia. El mal manejo de secreciones o
su abundancia solia ser una indicacion de AMV invasiva; sin
embargo, con el advenimiento de nuevas modalidades para
facilitar la tos no se considera ahora una contraindicacion
absoluta para AMV no invasiva sino reactiva.

No debe considerarse a la AMV no invasiva la pana-
cea pues en ocasiones, si ho esta bien vigilada, puede
retrasar intubaciones previamente inminentes. No debe
tampoco tratar de evitarse el uso de AMV no invasiva
cuando no hay mejoria con la no invasiva.

El deterioro de la insuficiencia respiratoria crénica es
una indicacién de VMI en ausencia de mejoria con la
AMV no invasiva.

En caso de requerir AMV invasiva, debera considerar-
se la posibilidad de utilizar traqueostomia temprana de-
bido a la alta probabilidad de requerir AMV prolongada.

Los modos que deben utilizarse en VMI son similares
a los de cualquier paciente restrictivo; sin embargo, la
diferencia radica en la progresion de la ventilacién, que
suele llevarse a cabo en forma prolongada y complicada.®®

Conclusiones

e LaVMltiene indicaciones absolutas, aun en pacien-
tes neuromusculares: inestabilidad hemodinamica,
hipoxemia refractaria al tratamiento e hipercapnia
con pH < 7.25 (1, A).

¢ El mal manejo de secreciones no es indicacién ab-
soluta para VMI (1, B).

Traqueostomia
Introduccién

La traqueostomia es un procedimiento quirdrgico muy
antiguo que puede ser realizado con fines terapéuticos

0 electivos. Tiene como objetivo restablecer la via
aérea para permitir una adecuada funcién respiratoria.
En la actualidad, su uso se encuentra ampliamente
difundido, y es necesaria para una gran cantidad de
patologias. Sin embargo, el procedimiento no esta
exento de riesgos por lo que es necesario conocer
bien cuéles son sus indicaciones, ademéas de cémo
y cuando realizarla.

Las indicaciones de traqueostomia se dividen en
dos grupos:

a) Traqueostomia de urgencia.
b) Traqueostomia electiva.

Esta Ultima es la que se realiza en forma preventiva
cuando se espera, debido a la enfermedad de base, en
este caso empeoramiento de la ventilacién en enferme-
dades neurol6gicas degenerativas.

Técnica de la traqueostomia

Se coloca al paciente en decubito dorsal con cuello
en hiperextension, se realiza antisepsia de la piel y se
infiltra la anestesia (en caso de ser local), casi siempre
procaina al 1% o xilocaina. Posteriormente, se incide la
piel en linea media hasta el tejido celular subcutaneo en
la zona de seguridad de Jackson; es decir, un triangulo
limitado por debajo, por la horquilla esternal; por encima,
por el cartilago cricoides y, a ambos lados, por los bordes
anteriores de los musculos esternocleidomastoideos. Se
separan las fibras del masculo cutaneo y la aponeurosis
cervical superficial; por debajo de ésta se localiza la
linea media albicans de los musculos esternohioideo y
esternotiroideo, y se incide dicha linea para encontrar,
de acuerdo con el tipo de técnica (alta, media o inferior),
I6bulo piramidal del tiroides o istmo, respectivamente.
En el caso de la traqueostomia inferior, es mas profunda
y se practica en el 5° ¢ 6° anillo.

La apertura de latraquea, antes de colocar la canula,
debe hacerse con una incision lineal cuando se trate de
un nifio, y resecando unos 4 mmz de cartilago en forma
de ventana si es en un adulto. La canula debe ser firme-
mente anudada al cuello para evitar su salida accidental.
La hemostasis debe ser revisada exhaustivamente y
comprobar la permeabilidad de la canula.

Complicaciones de traqueostomia

1. Inmediatas (hemorragia, neumotorax, lesion cartilago
cricoides, traumatismo o dafio quirirgico de estruc-
turas de la regién, como eséfago o nervio laringeo).

2. Mediatas (obstruccién de la canula de traqueostomia
con secreciones, enfisema subcutaneo, aspiraciény
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abscesos pulmonares, traqueitis, traqueobronquitis,
atelectasias, desplazamiento de la canula).

3. Tardias (granulomas traqueales, fistulas traqueocuta-
neas o traqueoesofagicas, traqueomalacia, estenosis
de laringe o tradquea.’™

La traqueostomia es un paso importante para los pa-
cientes con enfermedad neuromuscular, porque requiere
un nivel superior de cuidados que afecta la calidad de
vida y aumenta la dependencia. La intolerancia o la no
utilidad de la ventilacién no invasiva con presién positiva
(VPPN) es la raz6n mas comun para la traqueostomia
en pacientes con DMD. 154

Otras razones incluyen el empeoramiento de la insu-
ficiencia respiratoria, VC baja e hipercapnia persistente,
y la necesidad de incrementar el tiempo de ventilacion.”™

Debido al grave deterioro de la funcién pulmonar, el
manejo de la via respiratoria de los pacientes neuromus-
culares es muy dificil.

Los pacientes con ENM estan en riesgo de complica-
ciones graves cuando se requiere sedacion profunda o
anestesia con intubacién endotraqueal. Presentan malti-
ples factores que pueden conducir a la intubacion dificil:
deformidades del esqueleto, desviacion de la traquea
relacionada con cifoescoliosis, reduccién de la movilidad
del cuello debido a la fusién cervical o la miopatia, hiper-
trofia de lalenguay reduccion de la apertura de la boca.™

El principal riesgo en caso de intubacion dificil es un
retraso en la proteccion eficaz de las vias respiratorias;
los efectos adversos en este parametro son desatura-
cion, hipoxemia, neumonia por aspiracién, y estancia
prolongada en la unidad de cuidados intensivos y/o
hospital. Los relajantes musculares y sedantes pueden
inducir depresion respiratoria severa y tos ineficaz, y
se ha reportado un efecto maximo mas elevado de
vecuronio en pacientes con DMD que provoca un gran
aumento en el tiempo para recuperacién. Ademas, los
sedantes pueden inducir hipotension severa en pacien-
tes con afectacion cardiaca, principalmente en la DMD.
Esto dio paso al estudio realizado por Orlikowski et al
en el que comparan traqueostomia convencional con
sedacién y la intubacion (7 pacientes) y traqueostomia
con anestesialocal y VPPN (13 pacientes). Encontraron
mayor frecuencia de neumonias en la traqueostomia
convencional, aunque no hubo diferencia estadistica
significativa en la estancia hospitalaria. Por ello, su-
gieren que la traqueostomia VPPN con anestesia local
o locorregional es una opcién aceptable para los pa-
cientes con ENM que se encuentran en alto riesgo de
complicaciones de la anestesia endotraqueal. Téchicas
introducidas recientemente incluyen la traqueostomia
percutanea a través de puncién y dilatacion progresiva
y la traqueostomia a través de via endoscopica.”

Factores importantes en los cuidados del paciente
con traqueostomia son la orientacién y la educacion
respecto de los cuidados requeridos en casa por lo que
se refiere, tanto al paciente como al familiar, asi como
otros recursos de servicios médicos y econémicos para
mantener la medicacién necesaria. Lamentablemente
esto no esta disponible para todos los pacientes. Existe
una evaluacion de pacientes con esclerosis lateral amio-
tréfica (ELA) avanzada, con alta probabilidad de morir
a los seis meses (FVC < 50% predicho) que eligieron
traqueostomia y ventilacion mecanica prolongada. Se
observo que a pesar del prondstico de la enfermedad te-
nian una orientacion diferente de su manejo comparado
con pacientes que no estaban dispuestos a considerar
la traqueostomia. Por lo tanto, es una tarea dificil para
los médicos reconocer el fuerte deseo de vivir entre
este subgrupo de pacientes mientras que proporciona
expectativas apropiadas para la vida después de la
traqueostomia.8®

Laintubaciény la traqueostomia pueden ser evitadas
en algunos pacientes con ENM por una combinacion
de la VMNI con asistencia mecanica de tos durante los
episodios agudos. La afectacién bulbar severa puede
limitar la eficacia del manejo con ventilacién no invasiva.
La necesidad de mini-traqueostomia se considera el fra-
caso del tratamiento. La tasa de fracaso del tratamiento
es menor en pacientes con VNI (18.8%).5!

5. Tratamiento de las alteraciones cardiacas

Las neuromusculares son un grupo de enfermedades
heterogéneas y de progresion muy variada. El déficit
puede transitar desde dolor hasta trastornos de la sen-
sibilidad, fatiga y disfuncién autonémica, etcétera.

Los trastornos cardiolégicos asociados y estudiados
dependen del tipo de patologia neuromuscular diagnosti-
cada,; p. €j., la distrofia muscular de Becker esta asociada
a trastornos cardiacos en el 75% de los casos; un tercio
de los pacientes desarrollan dilatacién ventricular y falla
cardiaca que ameritan incluso trasplante cardiaco.

En la distrofia miotdnica los eventos arritmicos y los
trastornos de la conduccién van desde el 50 al 80% des-
pués de seis afios de seguimiento. El fluter auricular es
la arritmia mas encontrada, con una mortalidad menor al
11%, y la muerte subita ocurre en la mitad de los casos.
Otras arritmias son EV, ESV, BAV de primer grado hasta
BAV completo; ameritan desde el uso de desfibriladores
automaticos implantables hasta marcapasos definitivos.
También, en algunos casos, la disritmia cardiaca noc-
turna responde a terapia con ventilacién no invasiva,
incluso para falla cardiaca (2, B).22

La evaluacion cardiolégica requiere estudio electrofi-
sioldgico, historia clinica, electrocardiograma, monitoreo

Neumol Cir Torax, Vol. 70, No. 1, Enero-marzo 2011

47



NCT

Guia de rehabilitacion

de la frecuencia cardiaca de 24 o incluso 48 horas, eco-
cardiograma transtoracico, prueba de esfuerzo, cuando lo
amerite, y determinacién de factores de riesgo asociados.

La DMD esta asociada con cardiomiopatia hiper-
trofica dilatada y arritmias cardiacas. Estos pacientes
tienen un alto riesgo para desarrollar efectos colaterales
cardiacos perioperatorios debidos a hipoxemia, anemia
e hipoxia tisular (1 A).

La distrofia de Becker se asocia a trastornos cardia-
COs en un 75%, y un tercio de los pacientes presentan
dilatacién ventricular y falla cardiaca.

En distrofia miotdnica se presentan eventos arritmicos
y de conduccién en un 50-80%. Los pacientes pueden
llegar a una falla por sobrecarga ventricular (1, A).

Asimismo, los trastornos del suefio se asocian a la
enfermedad cardioldgica (2, C).

La evaluacion cardioldgica preoperatoria no excluye
la aparicién de complicaciones cardiacas trans o poso-
peratorias.

El 50% de los nifios con DMM desarrollan una esco-
liosis toracica importante durante su pubertad y sobre
todo al perder la deambulacién, lo que conlleva una
deformidad toracica y un trastorno ventilatorio restrictivo,
con complicaciones como atelectasias, tos inefectiva,
neumonias y falla respiratoria (2, B).83-8¢

Recomendaciones

e Esimportante realizar la valoracién cardiopulmonar
integral tempranamente, con valoracién de la via
aérea superior antes de la cirugia.

* Es necesaria la valoracion psicoldgica del paciente
desde el punto de vista cognitivo, conductual, e in-
clusién educativa.

e Serealizara una intervencion multi e interdisciplinaria
para mejorar la calidad de vida del paciente y orien-
tar a la familia sobre el manejo de la enfermedad y
consejo genético.

e Se valoraran los aspectos bioéticos para brindar al
paciente la mejor calidad de vida posible (2, B).

6. Manejo de los trastornos de la deglucién

Los resultados de los procedimientos diagnésticos dic-
tan el procedimiento terapéutico.

Los pacientes con disfagia orofaringea pueden ser
ayudados con cambios dietéticos que incluyen los ali-
mentos de consistencia suave, pastosa o gelatinosa y
evitar los liquidos que puedan ser aspirados. Una medida
en pacientes con disfagia orofaringea es la alimentacion
nasogastrica. En los casos de ENM degenerativas esta
indicado el manejo con la colocacién de sonda de gas-
trostomia.8"#8

Los pacientes con disfagia mecéanica resultado de le-
siones esofagicas requieren de dilatacion. Las enferme-
dades benignas usualmente responden a dilataciones
simples o repetidas. La cirugia raramente esté indicada
para tratar la obstruccion per se, aunque los pacientes
con reflujo severo con o sin estrechamiento pueden
ser considerados para cirugia antirreflujo. La mayoria
de los pacientes responden bien al manejo médico con
dilatacion cuando es necesaria.®®

Los pacientes con dismoatilidad esofagica pueden res-
ponder a la farmacoterapia con nitratos o antagonistas
de los canales de calcio, aunque no hay estudios con-
trolados que demuestren el beneficio en otros trastornos
motores que no sea la acalasia.

Estimulacion eléctrica neuromuscular en el tratamien-
to de la disfagia

La estimulacioén eléctrica neuromuscular (NMES por sus
siglas en inglés) es usada como una modalidad conjun-
ta en el tratamiento de la disfagia desde hace mucho
tiempo. Aun ahora es de gran utilidad, sobre todo como
aliado de los profesionales de la salud desde la acredi-
tacién de la Terapia de Vital Stim por la Administracién
de Farmacos y Alimentos en 2002, el Unico aparato
aprobado en el mercado (FDA 2002).%°

La NMES administra unos pequefios impulsos
eléctricos a los musculos de la deglucién a través de
electrodos colocados en la piel sobre la musculatura
a tratar. A través de los procedimientos de evaluacion
se determina cudl es la musculatura que podria ser be-
neficiada para la facilitaciéon. La informacién recabada
permite al terapeuta realizar la colocacién de los elec-
trodos. La intensidad de la corriente es incrementada a
un nivel satisfactorio. El paciente ejercita los misculos
de la deglucién por periodos de 1 hora mientras recibe
la estimulacion de la corriente eléctrica. Cuando es apli-
cada, la estimulacion eléctrica acelera el fortalecimiento
muscular, la reorganizacion cortical, e incrementa la
efectividad de la terapia fisica.

En la literatura no se encuentran referencias especifi-
cas acerca de la estimulacion eléctrica en el manejo de
la funcién de la deglucién. Sin embargo, si hay suficiente
evidencia que muestra los buenos resultados de esta
modalidad en el mejoramiento de la funcién muscular. Y
es esta evidencia la que explica los resultados en el uso
de la estimulacion eléctrica en pacientes con disfagia.®*

La idea del uso de la estimulacion eléctrica para me-
jorar la funcion motora no es nueva. Ha sido utilizada
en el terreno del deporte. La tendencia en el tiempo ha
sido desarrollar mas y mas aplicaciones y protocolos
que especificamente estudien al tejido muscular. La
investigacion se ha incrementado en este terreno.
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La FDA ha reconocido la existencia de literatura que
describe el uso de la estimulacién eléctrica en el me-
joramiento de la funcion muscular. Recientemente, se
reconoce al Vital Stim como un aparato de estimulacién
eléctrica manufacturado para el tratamiento de la mus-
culatura que interviene en la deglucién.®

7. Cirugia de columna vertebral y la funcién
pulmonar en pacientes con distrofia muscular
progresiva con escoliosis

Lafuncién pulmonary principalmente la CV son afectadas
por la deformidad escoliética de la columna. Las alteracio-
nes neuromusculares que afectan al tronco generan a la
larga mayor o menor deformidad en la columna vertebral,
gue es progresiva o no dependiendo de la etiologia. Por lo
tanto, la estabilizacion de la columna mediante métodos
ortopédicos o quirdrgicos puede beneficiar el no deterioro
de la funcién pulmonar en los pacientes que presentan
estas afecciones neuromusculares.

La rotacion y la curvatura de la columna en la region
toracicay el pobre desempefio de los misculos generan
una afeccién sobre la capacidad pulmonar.2-%4

El manejo ortopédico quirdrgico depende mucho de la
etiologia de base, no de la escoliosis, por lo que se ana-
lizan las distintas etiologias desde las mas graves, que
son las distrofias musculares, hasta la paralisis infantil.

Para el manejo de los pacientes con DMP, el tipo de
cirugia que se recomienda y que tiene mejor prondéstico
son las instrumentaciones segmentarias (fijacién de
cada una de las vértebras), sea con alambrado subla-
minar tipo Luque o con ganchos y tornillos tipo Cotrel
Dubousset, aungue un planteamiento hibrido de tornillos,
ganchos y alambres puede ser la mejor opcion. Estan
contraindicadas las instrumentaciones tipo Harriton
porque generan mayor cifosis de la columna toréacica,
con una afeccién mayor a la capacidad pulmonar en el
postoperatorio. Los abordajes anteriores no presentan
ventaja y podrian agravar mas el problema de tipo ven-
tilatorio, con mayor pérdida de la capacidad pulmonar
si se hace alguna apertura del térax.®® Presentan hasta
tres meses de recuperacion de la capacidad ventilatoria
basal preoperatoria.®® Los niveles de instrumentacién
recomendados es el segmento proximal, que va desde
la segunda o tercera dorsal, ya que instrumentaciones
mas bajas generan una cifosis del segmento no fusio-
nado. Y por lo que se refiere al segmento distal, la re-
comendacion es que sea hasta el sacro e instrumentar
hasta la pelvis si la oblicuidad pélvica es mayor a 15°,
aunque no existe una evidencia clara de los beneficios
de instrumentar la pelvis con la técnica tipo Galveston,
ya que ésta aparentemente genera un mayor sangrado
y tiempo quirargico.®”
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VI. Calidad de vida en padecimientos neuromusculares

1. Definicién

Calidad de vida se ha definido de muchas formas, tal
como «La brecha entre lo que se desea en laviday la
medida en que esto se logra o alcanza».!

El término calidad de vida relacionada a la salud
(CVRS) refleja aspectos relacionados con la salud y la
enfermedad de la calidad de vida.

Los instrumentos de calidad de vida cuantifican el
impacto de la enfermedad, los tratamientos y las pruebas
sobre la vida diaria y el bienestar de una manera formal
y estandarizada.?

El concepto de calidad de vida esta basado en la
definicién de salud de la OMS: «Estado de completo
bienestar fisico, mental y social, y no meramente la
ausencia de enfermedad».34

Se refiere a la satisfaccion con la vida que un indivi-
duo tiene en los dominios que él considera importantes,
tales como el trabajo, la seguridad financiera, la inte-
raccion social y con la familia, asi como la realizacién
espiritual.®

Calidad de vida ha emergido como un concepto
gue incorpora una multitud de experiencias subjetivas
percibidas como importantes para los individuos. Gene-
ralmente implica cuatro dominios principales:

e estado fisico y habilidad funcional;
e estado psicolégico y bienestar;

¢ interaccion social;

¢ estatus y factores econémicos.®

Tres son las funciones a medir en la evaluacién de
la calidad de vida:

¢ funcion fisica;
¢ funcion de salud mental;
¢ funcidn social.”

2. Antecedentes

Se asume que la discapacidad severa se opone a una ca-
lidad de vida aceptable. Sin embargo, no ha sido evaluada
especificamente en pacientes con DMD. Malcolm et &l
realizaron un estudio en el que evaluaron a 35 pacientes
con DMD, de entre 8 a 33 afios de edad, dividiéndolos
en aquellos que ameritaron uso de asistencia mecanica
no invasiva'* y aquéllos sin asistencia ventilatoria. Dentro
de sus evaluaciones contemplaron la calidad de vida,
empleando cuestionarios SF-36. Ellos encontraron una
disminucién importante en el dominio de la funcién fisica
en ambos grupos (1 + 2, y 0 + 0, respectivamente), pero
los dominios de vitalidad, rol emocional, funcién social y
salud mental estuvieron muy cercanos a lo normal y no
hubo diferencia entre ambos grupos.

Por lo anterior, concluyeron que la calidad de vida en
pacientes con DMD no correlaciona con la discapacidad
fisica ni con la necesidad de ventilacion de presion positiva
no invasiva. La sorprendente alta calidad de vida de estos
pacientes severamente discapacitados deberia tomarse en
cuenta cuando se tomen decisiones terapéuticas.

Durante los ultimos afios han surgido discusiones
respecto a como la gente percibe su calidad de vida.
Antonovsky sugiere que el sentido de coherencia personal
es un determinante crucial del estado de salud, por lo que
desarrollé una escala de sentido de coherencia (SOC).°

3. Justificacion

Es de suma importancia valorar la calidad de vida en los
pacientes con patologia neuromuscular, ya que algunos
se manejaran con asistencia mecéanica ventilatoria en su
modalidad invasiva y no invasiva, asi como en aquellos
que ameriten traqueostomia.

Los investigadores a menudo clasifican los instrumen-
tos de calidad de vida como especificos y genéricos.
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Las mediciones especificas de enfermedad se enfo-
can a los sintomas de la enfermedad; p. €j., la disnea.
Las genéricas proveen informacién acerca de muchos
aspectos de la vida del paciente® que al mismo tiem-
po puede capturar el grado de deterioro, el grado de
molestia. Ofrecen un medio importante para medir los
beneficios de la salud de la intervencion (gj., cirugia de
reduccién de volumen).l?

En conclusién, la aplicacién de la VMNI teniendo en
cuenta las caracteristicas de la fisiopatologia respiratoria
ha hecho posible mantener una mejor calidad de vida,
ademas de prolongar la sobrevida de los pacientes con
DMD.

4. Cuestionarios generales

El perfil del impacto de la enfermedad (SIP) es un
cuestionario que consta de 136 reactivos, los cuales
se agrupan en 12 categorias: suefio y descanso, com-
portamiento emocional, cuidado corporal y movimiento,
administracién del hogar, movilidad, interaccién social,
deambulacién, comportamiento de alerta, comunicacion,
empleo, recreacion y pasatiempos y alimentacion.

La calificacién se calcula por cada categoria, utilizan-
do reactivos de peso predeterminado basado en estimar
la relativa severidad de cada disfuncion. La puntuacién
total se resume en indice fisico, que combina cuidado
corporal/movimiento, movilidad y deambulacién e indice
psicosocial, que combina conducta emocional, interac-
cion social, conducta de alertay comunicacién. El indice
general se basa en la suma de las 12 categorias. Los
resultados son dados como un porcentaje de maxima
disfuncién. Las puntuaciones mas altas significan una
pobre calidad de vida.®

El cuestionario de Kaasa consta de 12 preguntas acer-
ca de la evaluacidn subjetiva de la vida del individuo y su
situacion. Este instrumento se subdivide en tres indices:
bienestar psicosocial, felicidad y satisfaccion. El indice
psicosocial consta de 10 reactivos, con cinco declaracio-
nes positivas y cinco negativas con el fin de proporcionar
resultados vélidos. Los 10 reactivos se califican del uno al
cinco. Los indices de felicidad y satisfaccién se califican
del uno al siete, y cada uno tiene sélo un reactivo.

No hubo diferencias estadisticamente significativas
entre los grupos de DMD con respecto a cualquiera de
los indices de Kaasay el SIP. Los principales indices del
cuestionario de Kaasa fueron para el bienestar psicoso-
cial (DE 0.7), felicidad (DE 1.1.) y satisfaccién (DE 1.1.).
Por otro lado, el SIP reflejé una pobre calidad de vida al
mostrar valores altos para el indice fisico (DE 16.7), en
tanto que el mayor impacto correspondié al indice de
deambulacion y cuidado corporal/movimiento. Para el
indice psicosocial se encontr6 una DE de 10.9.°6

En los pacientes que reciben ventilacibn mecéanica
en domicilio, la calidad de vida no se ha investigado
sistematicamente. En la mayoria de las definiciones, la
habilidad funcional en la vida diaria y la salud percibida
son aspectos importantes.®

5. Cuestionarios especificos

La escala de sentido de la coherencia (SOC) tiene el
objetivo de medir la comprensibilidad, la manejabilidad
y la significatividad en situaciones estresantes de la
vida; consta de 13 reactivos que se resumen, en for-
ma general, desde 13 hasta 91. La mayor calificacion
corresponde a un fuerte sentido de la coherencia y la
mejoria de la salud percibida. Ha probado ser una es-
cala reproducible y vélida, con una alta correlacion con
cuestionarios de calidad de vida.

Ademas, como el sentido de la coherencia mejora,
la discapacidad funcional parece disminuir y la salud se
percibe como mejor.®

El cuestionario de enfermedades respiratorias créni-
cas (CERC) lo obtiene un entrevistador en 15 a 20 mi-
nutos. Esta constituido por cuatro componentes: disnea,
fatiga, funcidn emocional y destreza para manejarse
con la enfermedad. El componente disnea esta indivi-
dualizado para cinco actividades evaluadas en orden
de importancia y severidad por el paciente (tabla 1).2°

Otro instrumento especifico es el Cuestionario de
Enfermedades Respiratorias de St. George (SGRQ)
que es autoadministrado. Consta de tres componentes
evaluados con un puntaje de 0 a 100: sintomas, actividad
e impacto (disfuncién psicosocial), y un puntaje total que
combina todos ellos y da el resultado final 1*12

Las ENM provocan una disminucion de la capacidad
funcional que impacta seriamente en la realizacion de
las actividades de la vida diaria y en muchos casos evo-
luciona hacia una discapacidad severa con repercusion
importante en la calidad de vida.®

Puesto que la calidad de vida incluye la evaluacion de
elementos subjetivos, se requiere un método consistente
para recabar informacién del individuo, debido a que al-

Tabla 1. CERC.
Dominio Mejor funcion Peor funcién
Disnea 35 5
Fatiga 28 4
Funcién emocional 49 7
Control 28 4
Total 140 20

Guyat, et al. CMAJ 1987;137:1089-1095.
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gunos de los componentes de calidad de vida no pueden
ser observados directamente. Dichos componentes se
evallan a través de cuestionarios que contienen grupos
de preguntas. Cada pregunta representa una variable
gue aporta un peso especifico a una calificacion global,
para un factor o dominio. En teoria, se asume que hay
valor verdadero de la calidad de vida y que puede me-
dirse indirectamente por medio de escalas.®®

Cada variable mide un concepto. Combinadas por
dominios conforman una escala estadisticamente
confiable. Si los temas escogidos son inadecuados, el
resultado de la escala de medicion dara un falso nega-
tivo de la calidad de vida, y aunque sea por un pequefio
error, poseera propiedades estadisticas.’®

Puesto que es una experiencia subjetiva, se espera
una considerable variabilidad. Cada uno de los dominios
(fisico, mental o social) que conforman el término calidad
de vida puede ser medido en dos dimensiones; la primera
es una evaluacion objetiva de la salud funcional, y la se-
gunda se refiere a una percepcion subjetiva de la salud.*®

Conclusiones

No se pudo rastrear un cuestionario especifico para eva-
luar calidad de vida en los pacientes neuromusculares.
Dadas las caracteristicas de los pacientes y sus diversas
intervenciones con asistencia ventilatoria, asi como la
necesidad de realizar traqueostomia en algunos casos,
sera importante el desarrollo de protocolos que incluyan
el disefio de instrumentos especificos para evaluar la
calidad de vida en estos pacientes.

Recomendaciones

Al evaluar la calidad de vida de estos pacientes los
cuestionarios generales denotaron que los dominios psi-
cosociales generalmente se encuentran conservados, y
al compararlos con otras patologias crénicas degenera-
tivas muestran un puntaje mayor que refleja una mejor

calidad de vida. Por lo tanto, se recomienda que todo
paciente que ingrese a un programa de rehabilitacién
sea valorado con instrumentos que nos permitan reflejar
su calidad de vida (2, C).
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VII. Cuidados paliativos

Los cuidados paliativos (CP) consisten en la atencién
integral, individualizada y continuada de personas y sus
familiares con una enfermedad crénica avanzada, progre-
siva o terminal, que presenta sintomas multiples, multifac-
toriales y cambiantes, y ocasiona un alto impacto emo-
cional, social y espiritual, con alta necesidad y demanda
de atencidn. Estas necesidades deben ser atendidas de
manera competente con el objetivo de mejorar el confort
y la calidad de vida de enfermos y familias, de acuerdo
con sus valores, preferencias, y creencias (tabla 1).12

En el caso de la poblacién pediatrica, la integracion
satisfactoria de pacientes con enfermedad neurodege-
nerativa a los hospicios fue descrita por primera vez
por Saunders en 1981. Seran pacientes perceptibles de
obtener beneficios de los cuidados paliativos los que se
enlistan a continuacion:

1. Nifios que presenten condiciones (gj., cancer) que
puedan ser tributarias de tratamientos curativos, pero
gue no necesariamente tendran éxito.
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Tabla 1. Pacientes que pueden ser tributarios a los cuidados paliativos.

Padecimiento Caracteristicas

Paciente oncoldgico

Presencia de enfermedad oncolégica documentada, progresiva y avanzada

Escasa o nula posibilidad de respuesta al tratamiento

Pronéstico de vida limitado
Patologia tumoral asociada en progresion

Pacientes con sida terminal

Patologia neurolégica en progresion: LMP o encefalopatia-VIH
Sindrome debilitante en progresion

Karnofsky inferior al 40% fuera de crisis aguda

Pacientes con sida con esperanza de vida inferior a seis meses

Otros pacientes terminales
Pacientes con procesos crénicos
en estadios avanzados

Enfermos con insuficiencia renal crénica terminal
EPOC con insuficiencia respiratoria hipoxémica
Insuficiencia cardiaca con intervenciones quirdrgicas o trasplante descartados

Hepatopatia cronica sin posibilidad de tratamiento radical

Demencias en progresion

Enfermedades neuromusculares

Pacientes con limitacion funcional
ylo inmovilizados complejos

> parte del tiempo en cama o dificultad importante para desplazarse
y padecimiento > 2 meses

2. Nifios que tengan desordenes (g]. fibrosis quistica)
y que puedan recibir tratamientos de mantenimiento
agresivos, pero cuya expectativa de vida sea corta.

3. Nifios con enfermedades progresivas (ej. DMD) para
guienes no hay terapia curativa pero que pueden
tener supervivencia larga.

4. Nifios que presenten defectos congénitos o dafio
neurolégico severo y tengan una alta probabilidad de
una muerte temprana debido a las complicaciones
de su enfermedad.

Las ENM estan caracterizadas por un deterioro
progresivo del estado motor, sensorial 0 cognitivo que
condiciona pérdida de la funcion, incremento en la de-
bilidad y dependencia.®

Se recomienda la introduccién temprana de los cui-
dados paliativos en las personas con enfermedades
incurables. En enfermedades graves cronicas, como
la esclerosis mdltiple, los cuidados paliativos pueden
comenzar inmediatamente después del diagndéstico, con
planificacion anticipada de los cuidados, y continuar a
través de su evolucion y manejo de los sintomas a través
del tiempo que culmina en la fase terminal.*

1. Evaluacién de sintomas

La evaluacion de los sintomas puede causar problemas
particulares en los nifios.

Un rango de herramientas validadas, apropiadas para
nifios de diferentes niveles cognitivos han sido desarrolla-
das para medir la intensidad del dolor agudo; sin embargo,
esto no sucede para modelos de dolor cronico.®

En la mayoria de las situaciones es necesaria una
combinacién en los abordajes para integrar las contri-
buciones de los padres del nifio y las observaciones del
equipo de salud.®

2. Manejo de los sintomas

Muchos de los abordajes farmacolégicos para el con-
trol de sintomas son similares a los de los adultos. Los
farmacos por via oral son de primera eleccién, y se
buscaran rutas alternas, como la via subcuténea o rectal,
para las etapas finales de la enfermedad.

Los CP son apropiados para aliviar o prevenir el sufri-
miento y mejorar la calidad de vida en pacientes con DMD
no solo en fases avanzadas de la enfermedad, sino incluso
desde el momento del diagnéstico. Esto incluye manejo del
alivio del dolor, apoyo emocional y espiritual, asistencia a
la familia para aclarar los objetivos de los tratamientos y
ayudar en la toma de decisiones médicas dificiles.

El abordaje multidisciplinario para el manejo de pa-
cientes con DMD es la clave en este proceso. El modelo
ideal para prestar servicios de cuidados paliativos a
dichas personas y sus familias debera estar conformado
por un médico paliativista, un rehabilitador, un neurélogo,
y un neumélogo; el médico tratante encabezara a este
grupo multidisciplinario. El paciente y la familia partici-
pan activamente comprometidos con el equipo sanitario
para la coordinacion en los cuidados del paciente. Los
cuidados paliativos se integran en distintas areas:

Cuidados de columna: Incluyen desde cirugias co-
rrectivas de escoliosis, soporte para mantener simetria
pélvico-axial, sistemas de extensién de columna en po-
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sicion sentada mediante silla de ruedas, hasta monitoreo
de dolor asociado a fracturas de cuerpos vertebrales
por osteoporosis.

Cuidados respiratorios: Su objetivo es la prevencion
y el manejo de complicaciones. El uso de ventilacion
nocturna y asistida ha demostrado que prolonga el
tiempo de supervivencia. Estos pacientes pierden pro-
gresivamente la funcién respiratoria por debilidad en
los musculos que participan en la respiracion, lo que
conlleva una tos inefectiva, hipoventilacion nocturna,
desérdenes del suefio asociados a la respiracion y final-
mente falla respiratoria. Aunque los expertos reconocen
gue la ventilacién por traqueostomia puede prolongar
la supervivencia, los esquemas sugeridos se enfocan a
los modos de ventilacion no invasiva. Es importante la
aplicacion de esquemas de vacunas para neumococo e
influenza estacional en este grupo de pacientes.

A pesar de que el manejo farmacoldgico convencional
de la disnea en otros grupos de pacientes paliativos se
basa en el uso de opioides, en la literatura no existe
un consenso que demuestre que este tratamiento sea
aplicable a este grupo de pacientes.?

Soporte nutricional: Tiene importancia en los pacien-
tes con DMD, por el riesgo de sobrenutricién/malnutri-
cion, sobrepeso a diferentes edades y bajo diferentes
circunstancias, deficiencias cal6ricas, de proteinas, vita-
minas, minerales e ingesta de liquidos, ya que también
llegan a presentar disfagia que puede comprometer la
ingesta de alimentos y conducir a una pérdida de peso
severa. Con los tratamientos actuales y el aumento de
sobrevida de los pacientes con DMD han aparecido otras
complicaciones, como dilatacién gastrica e intestinal por
aerofagia asociada al uso de ventilacion asistida, asfi
como retraso en el vaciamiento gastrico.

En fases avanzadas, cuando no es posible mante-
ner el peso adecuado y se dificulta la hidratacion o la
ingesta de alimentos, puede plantearse la colocacién de
una sonda gastrica. Esto debe llevarse a una discusién
entre los especialistas y la familia respecto a los poten-
ciales riesgos y beneficios del procedimiento. También
puede ofrecerse la colocacion de una gastrostomia via
endosclpica o quirdrgica, pero siempre teniendo en
cuenta las consideraciones éticas y las preferencias del
individuo y la familia.

Terapia: Las intervenciones van dirigidas a la tera-
pia fisica, la correccidén postural, adecuadas ortesis y
manejo farmacolégico (relajantes musculares y analgé-
sicos antiinflamatorios), teniendo en cuenta los efectos
secundarios que tienen sobre la funcién cardiaca y
respiratoria. El dolor de espalda en el contexto de uso
de esteroides es una indicacion de exploracion clinica
completa en tanto que existe la posibilidad de fractu-
ras patoldgicas por colapso de cuerpos vertebrales.

Estas fracturas responden de forma adecuada al uso
de bifosfonatos.

Se ha valorado desde la perspectiva moral a grupos
de familias que tienen un integrante con DMD que se
encuentre en casa con dispositivos de ventilaciéon con
presion positiva. Se observo que el distrés en la familia
es similar en pacientes ventilados por tragueostomia
que en aquellos que no la tienen. Los padres describen
que el asumir la responsabilidad de sus hijos durante la
enfermedad es estresante y en ocasiones los sobrepasa,
ya que se vive con la sensacién de muerte inminente
de los mismos.

3. Sintoma primordial

El dolor se presenta aproximadamente en el 50% de
los pacientes con esclerosis multiple (EM) y en aproxi-
madamente 75% de los pacientes con enfermedad de
neurona motora (ENM)/esclerosis lateral amiotréfica
(ELA).

Se han descrito tres sindromes dolorosos:

1. Dolor disestésico en extremidades
2. Dolor lumbar
3. Espasmos dolorosos en piernas

El dolor musculoesquelético estd cominmente aso-
ciado con espasticidad, alteraciones en la marcha y
postura deficiente al sentarse. El dolor seudoarticular
secundario a la formacién de placas en los nervios
sensoriales esta descrito y puede ocasionar sindromes
dolorosos faciales paroxisticos indistinguibles del tic
douloreux.

En estas dos enfermedades el dolor es descrito como
picante, quemante, tipo descarga, y/o simplemente como
indescriptible.

La evaluacién del dolor en general debe incluir
cuestionamientos como los descritos en la tabla 2 y los
algoritmos de evaluacién de la figura 1.

Existen escalas uni y multidimensionales para la eva-
luacion del dolor. Para la poblacion pediatrica y adulta,
existen también varias escalas validadas, como son la
escala de Oucher, fichas de poker, termémetro del dolor,

Tabla 2. Evaluacion de dolor.

Inicio del sintoma Caracteristicas (pinchazo, pulsétil,
urente, descarga eléctrica, etc.)
Irradiaciones

Intensidad basal

Intensidad en crisis

Respuesta a los tratamientos previos

Establecer otros factores pronésticos

Localizacién

¢Qué lo mejora?
¢Qué lo empeora?
¢Curso en el tiempo?
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1. Evaluacion del nifio con dolor

e Evaluar las caracteristicas sensitivas del dolor

e Examen médico dirigido con pruebas diagndsticas
adecuadas

* Evaluar la participacion de mecanismos nociceptivos y
neuropaticos

e Evaluar los factores que contribuyen al dolor

v

2. Diagnosticar las causas primarias y secundarias

e Actualizar los componentes nociceptivos y neuropaticos

* Atenuar los sintomas fisicos

e Determinar la relevancia que tienen los factores cogni-
tivos ambientales y emocionales

v

3. Seleccionar las terapias adecuadas

* Analgésicos * Terapia cognitiva
* Adyuvantes * Fisica
* Anestésicos * Ambiental

¢ Brindar retroalimentacion y los factores en los que
contribuyen los padres

¢ Brindar un plan de tratamiento integral

¢ Medir el color en el nifio de forma regular

¢ Evaluar la efectividad del plan de tratamiento

¢ Revisar y actualizar este plan como sea necesario

Figura 1. Algoritmos de evaluacion de dolor.

escala colorimétrica, escalera del dolor, escala facial y
la escala de evaluacion de caras.®

El abordaje terapéutico incluye la introducciéon tem-
prana de fisioterapia y terapia ocupacional. Indicar una
postura correcta, ejercicios pasivos y el uso de adita-
mentos adecuados es fundamental. El dolor asociado
con la inmovilidad y la debilidad puede responder al
empleo de agentes antiinflamatorios, frecuentemente
combinados con dosis bajas de opioides (tabla 3).

Los sindromes dolorosos con un componente neuropati-
co claro, dentro de su etiopatogenia, requeriran tratamientos
especificos con antidepresivos triciclicos y/o anticonvulsivos.

El empleo de estimulacion eléctrica transcutanea
(TENS) puede ser beneficioso en estas situaciones.

La espasticidad de la EM puede requerir tratamientos
especificos con baclofén, diazepam, tizanidina o dan-
trolene. Este Ultimo farmaco debe ser empleado con
precaucién debido a su hepatotoxicidad.

En general, no hay que olvidar que la escalera anal-
gésica de la OMS se ha empleado desde 1990 con
éxito. Fue disefiada para manejo del dolor por cancer,
pero puede ser empleada para el abordaje terapéutico
de otros sindromes dolorosos. La estructura basica de
la escalera es la siguiente:

Primer escaldn (dolor leve): analgésicos no opioides
+ coadyuvantes analgésicos.

Segundo escaldn (dolor moderado): analgésicos
opioides débiles + analgésicos no opioides + coadyu-
vantes analgésicos.

Tabla 3. Tratamiento del dolor.

Tratamiento analgésico para alivio del dolor en nifios

Farmaco Dosis Comentario

Acetaminofen  10-15 mg/kg VO c/4-6 h  Precaucién con efectos adversos Gl y hematologicos

Ibuprofeno
Naproxeno 10-20 mg/kg VI ¢/12 h
Diclofenaco 1 mg/kg VO ¢/8-12 h

5-10 mg/kg VO ¢/6-8 h  Actividad antiinflamatoria, precaucion en pacientes con enfermedad hepatica o renal
Evitar en pacientes con insuficiencia renal
Actividad inflamatoria similar a ibuprofeno y naproxeno

Uso de opioides

Farmaco Dosis equianalgesia Dosis inicial IV IV:VO Duracién de accion
Morfina 10 mg 0.05-0.1 mg/kg c/2-4 h 1:3 3-4h
Hidromorfona 1.5mg 0.015-0.02 mg/kg c/4 h 1.5 2-4 h
Codeina 120 mg No recomendado 3-4h
Meperidina 75 mg 0.5-1.0 mg/kg c/3-4 h 1:4 1-3h
Fentanilo 100 mg 1-2 mg/kg/h IC 72 h
Morfina de LC

Hidromorfona LC

Codeina LC

Oxicodona LC

Metadona 10 mg 0.1 mg/kg c/4-8 h 1:2 12-50 h

Cuadro modificado de Oxford textbook of Palliative medicine 32 Ed. 2004
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¢Existen otras opciones terapéuticas

Valore e indique

realistas para aliviar el problema/sintoma si el tratamiento
del paciente sin comprometer su nivel de | I mas oportuno
conciencia?
| Asegurese:
No Indique sedacién
Compartir la decisién con el equipo
— Informar a la familia
¢Qué sintoma o
problema es? Obtener el consentimiento
— Disnea Registrar todo el proceso de toma de
Delirium Dolor decisiones en la historia clinica
Hemorragia
Ansiedad/panico Registrar todos los aspectos procedi-
12 Opcién: Otros mentales en la historia clinica

Levomepromazina

Domicilio (via sc):

22 Opcion:

Domicilio (via sc):

Midazolam/fenobarbital

Hospital*:

¢ Viaiv canalizada: Midazolam/propofol/
fenobarbital

¢ Via sc: Midazolam/fenobarbital

Figura 2. Algoritmo para sedacién paliativa.

Tercer escalon (dolor severo): analgésicos opioides
fuertes + analgésicos no opioides + coadyuvantes anal-
gésicos. Los antiinflamatorios no esteroideos (AINES)
en general pueden ser usados en forma Unica o conco-
mitantemente con analgésicos opioides.®

4. Disfagia/problemas nutricionales

Una gran proporcién de pacientes con enfermedades
neurodegenerativas puede desarrollar disfagia, sintomas
asociados al goteo de saliva, etc., y, por ende, presentar
problemas nutricionales.

5. Problemas respiratorios

Las complicaciones respiratorias son una causa comun
de morbimortalidad en las enfermedades degenerativas.
Una combinacién de inmovilidad, aspiracion, reflejo
tusigeno pobre, debilidad progresiva de los musculos
intercostales y diafragmaticos, con malnutricion, pre-
disponen a infecciones. Los signos clinicos de infeccion
pueden ser minimos, asi que es importante mantener

12 Opcién:

Midazolam/levomepromazina

22 Opcioén:

Fenobarbital (uso hospitalario: no

disponible en APS)

Hospital*:

* Viaiv canalizada: Midazolam/levo-
mepromazina/propofol/fenobarbital

* Viasc: Midazolam/levomepromazi-
na/fenobarbital

un alto indice de sospecha. Unaterapia con antibiéticos
apropiada y fisioterapia pulmonar pueden ser requeridas
en estos pacientes.

La falla respiratoria en la distrofia muscular impone
la necesidad de decisiones acertadas en relacion con
el soporte ventilatorio.

En fases terminales para nifios y adultos que pre-
senten disnea y agitacion como sintoma refractario se
considerara sedacion paliativa en pro de calidad de vida
y muerte digna (figura 2).3

6. Problemas del aparato digestivo
Constipacién

Puede ser causada por inactividad, deshidratacion,
alteraciones metabdlicas, enfermedades neurolégicas,
farmacos (opioides, anticolinérgicos, etc.).

Puede causar o exacerbar otros sintomas, como
flatulencia, dolor abdominal, anorexia, nausea y vo-
mito, disfuncién urinaria, confusion, diarrea por rebo-
samiento.
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Es necesario descartar obstruccién intestinal (abdo-
men distendido, peristaltismo aumentado, borborigmo)
(tablas 4y 5).7

La constipacion requiere medicacion oral y/o el em-
pleo de enemas.

7. Problemas genitourinarios

Aproximadamente del 50 al 80% de pacientes con en-
fermedad muscular presenta una disfuncién en la diu-
resis. Los sintomas incluyen incremento en la urgencia,
frecuencia, retencion e incontinencia. Es debido a una
hiperactividad del misculo detrusor.

La frecuencia en urgencia urinaria puede ser supri-
mida con oxibutina.

La funcion del esfinter esta usualmente preservada
en las DMD. Estas afectaciones pueden causar un incre-
mento en la morbilidad. El manejo en estos pacientes es-
tard encaminado a la adecuacion de su medio ambiente.

8. Problemas neuroldgicos. Convulsiones

Pueden estar presentes en nifios con ENM. Son una
causa de morbimortalidad, ademas de un signo muy
estresante para la familia del enfermo (figura 3a, b, c).

9. Asistencia continua (cuidados de larga duracion)

El curso de la enfermedad, la imprevisibilidad y su va-
riabilidad son un reto para adaptarse a la enfermedad

Tabla 4. Tratamiento en poblacién adulta.®

Clase Dosis M. de accion Tiempo de accion Observaciones
Formadores de bolo Retienen liquido e incremen- Tiempo de latencia largo contra-
Salvado 8 g/ tan la masa fecal estimulando 2-4h indicado en obstruccién intestinal,
Plantago ovata 3-4g9/d el peristaltismo flatulencia y distensién abdominal
Metilcelulosa 3-4g9/d
Lubricantes y surfactantes Ablandan las heces disminu- Parafina: irritacion anal e incontinencia
Parafina 10 cc yendo la tension superficial y Interfiere en absorcion de vitaminas
Docusato 300 mg/d  favorecen la penetracion de 1-3d liposolubles
fluidos intestinales pp. p/ suboclusion intestinal
Docusato:
Leve accioén estimulante, ttil en heces
duras
Osmoéticos Retienen fluidos en el intes- Todos requieren una adecuada in-
Lactulosa 15-30 cc/d  tino, por 6smosis, o modifi- 1-2d gesta hidrica
Lactitol 15-30 cc/d cando la distribucion de las 1-6h Lactulosa:
Sales de magnesio 2-4gMd heces 2-6h Dosis altas son requeridas en consti-
Polietilenglicol 13-60 g/d pacioén inducida por opioides
Estimulantes Actlan por estimulacion di- 612 h Puede producir célico, contraindica-
Aai 15-30 mg/d Hio ; AP )
Sendsidos recta de la motilidad intestinal, VR do en oclusion intestinal
Bisacodilo 5-10mg/d  gisminuyendo la absorcién de 20- 60 min Atonia colénica en uso crénicoy DHE
Picosulfato 5-15mg/d  jjquidos y electrélitos Rash cutaneo
Tabla 5. Medicamentos usados en el manejo del estrefiimiento en nifios.®
Agentes Dosis Efectos colaterales
Osmoticos 1-3 mL/kg/BID Colicos, diarrea

Lactulosa/sorbitol
Citrato de magnesio
Hidréxido de mg
Polietileno glicol

Lubricantes

Estimulantes
Senna

1-3 mL/kg/d (<

150 mL/d (> 12a)

1-3 mL/kg/d
0.8 g/kg/d

1-3 mL/15-30 mL

25-75mL/d

62), 100 a

(neumonia lipoidea)

(2-6 a)

Melanosis coli, hepatitis

Hipermagnasemia, hipofosfatemia e hipocalcemia secundaria
Hipermagnasemia, hipofosfatemia e hipocalcemia secundaria

en desimpactacion kg/d mantenimiento y broncoaspiracion
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en un tipico modelo de atencion, por lo que surge la
necesidad de la asistencia continua, una evolucién de
atencion sanitaria a domicilio, cuidado personal, cuidado
en clinicas de reposo o centros de apoyo, seguimiento
via telefénica, disefiados para atender deterioros funcio-
nales. Este tipo de servicios, que se han implementado
y aplicado en otros paises, permite a las personas con
DMD con discapacidad desenvolverse de manera mas
independiente 1°

El desarrollo de tecnologia y nuevas terapias far-
macologicas ha tenido una gran repercusiéon en la
sobrevida de los pacientes con DMD, y esto a su vez
ha creado dilemas éticos y debates entre el personal
multidisciplinario que trabaja con ellos. La toma de
decisiones serd mas objetiva si el equipo multidisci-
plinario abandona este patron paternalista y brinda
informacion objetiva que ayude a la familia y al pa-
ciente a la toma de decisiones. En México, el manejo
de este tipo de pacientes se rige, tanto por la Ley
de Voluntad Anticipada que entré en vigor en enero
de 2008 y cuyo objetivo es: «Regular la voluntad de
cualquier persona respecto a la negativa a someterse
a medios, tratamientos y/o procedimientos médicos
gue pretendan prolongar de manera innecesaria su
vida, protegiendo en todo momento la dignidad de la
persona, cuando por razones médicas, fortuitas o de
fuerza mayor, sea imposible mantener su vida de ma-

nera natural» como por la Ley de Cuidados Paliativos
que para «salvaguardar la dignidad de los enfermos
en situacion terminal y garantizar una vida de calidad
a través de los cuidados y atenciones médicas, ase-
gurando una muerte natural, rechaza la eutanasia o
suicidio asistido».*

10. Manejo psicolégico de pacientes con distrofia
muscular

La atencidn psicologica de pacientes con ENM esta
encaminada a identificar y tratar los sintomas adya-
centes a las enfermedades, como ansiedad, depresion,
trastornos desadaptativos, tanto en el paciente como
en su familia e incluso en el equipo interdisciplinario
(prevenciéon del burnout), asi como a la promocién
de habilidades de afrontamiento y de resiliencia, la
adherencia al proceso de rehabilitacién, pero sobre
todo al acompafiamiento emocional en las diferentes
pérdidas que estos pacientes van presentando en
forma continua. Las pérdidas mas comunes a las que
se enfrentan son:

¢ Pérdidas fisicas: Pérdida de capacidades motoras,
principalmente la marcha y, posteriormente, otras habi-
lidades que los hacen depender en su totalidad de otros
para su autocuidado y actividades de la vida diaria.

Via Dosis Ritmo de infusion Inicio de accion Duracion accion  Efectos secundarios
Diazepam IV.IOR 0.2-0.5 mg/kg 2.4 min 1.3 min 10-20 min Depresion respiratoria
R: 0.5 mg/kg Hipotension
Méx: 10 mg/dosis Sedacion
Se puede repetir (10-30 min)
cada 10 minutos
hasta 1 mg/kg
Perfusion:
0.05-0.2 mg/kg/h
Midazolam IV.IO 0.15-0.20 mg/kg/ Lento 5-15 min 15h Depresion respiratoria
IM dosis se puede Hipotension
R repetir 2 veces
Perfusion:
0.05-0.5 mg/kg/h
IM: 0.01-0.3 mg/kg
0.15-0.3 mg/kg/dosis
Fenitoina  IV.IO 15-20 mg/kg se puede 10-20 min 10-30 min 12-24 h Arritmia
repetir otra dosis de Hipotension
5-10 mg/kg (Monitorizar
Méx: 35 mg/kg 619 ECGy TA)
Fenobarbital IV.I0 Nifios: 15-20 mg/kg 10-20 min 10-30 min 12-24 h Depresion respiratoria

se puede repetir otra < 100 mg/min
dosis de 10 mg/kg
Méx: 40 mg/kg 61 g

asociada a diazepam
Sedacion (varios dias)

Figura 3a. Algoritmo de crisis epiléptica.

60

Neumol Cir Torax, Vol. 70, No. 1, Enero-marzo 2011



Guia de rehabilitacion

NCT

Paciente adulto con una crisis
epiléptica

v

Historia clinica

Descartar
Sincope

Migrafia
Psicosis aguda

Exploracion fisica

Accidente isquémico transitorio

Otras causas de disfuncién cerebral

Antecedentes de epilepsia;
tratamiento actual con
antiepilépticos
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Figura 3b. Algoritmo diagndstico en crisis epiléptica.
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1. Estabilizacion de las funciones vitales (ABC)
¢ Via aérea: Mantener en decubito lateral (salvo si existe
traumatismo previo)
— Aspirar secreciones
— Poner céanula orofaringea
* Ventilacion: Administrar O,, 100% (mascarilla con reser-
vorio, intubacién endotraqueal)
Valorar: color, movimientos toracicos, frecuencia respiratoria,
auscultacién pulmonar, pulsioximetria
e Circulacion: Canalizar via IV
— S. glucosado 5%
Valorar: perfusion periférica, pulsos, frecuencia cardiaca,
tensién arterial
2. Determinacidn de glucemia (tira reactiva). Extraer sangre
para laboratorio! (electrélitos, pH, gases, bicarbonato,
urea, creatinina, niveles de anticonvulsivantes)
3. Si hipoglucemia: S. glucosado 25%, 2 mL/kg, IV
4. Administracion de medicacion anticonvulsiva
¢ Min. 0.5 Diazepam? 0.3 mg/kg IV en 2-4 min (max: 10
mg) 6 0.5 mg/kg rectal®
En los nifios menores de 18 meses debe ensayarse
una dosis de piridoxina 150 mg/kg IV (50 mg en recién
nacidos)
* Min. 5-10 Repetir la dosis de diazepam
* Min. 10 Fenitoina 15-20 mg/kg IV (max: 1 g) en 10-20 min
(monitorizacién ECG y TA)
* Min. 20 Repetir la dosis de diazepam (riesgo de depresion
respiratoria)
* Min. 30 Fenitoina 10 mg/kg IV o fenobarbital 158-20 mg/
kg IV

A partir de este tiempo se considera un estatus epiléptico
debiéndose proceder a la inducciéon de un coma barbitdrico.
Cuando la crisis no revierte con el tratamiento habitual es
necesario descartar que exista alguna causa subyacente, fun-
damentalmente: lesiones estructurales, traumatismo infeccion
del SNC, metabolopatia, intoxicacion.

Figura 3c. Algoritmo para su abordaje terapéutico.

* Pérdidas sociales: Es muy comun que los pacientes
con DMD dejen de asistir a la escuela en cuanto
pierden la marcha, lo que generalmente ocurre du-
rante los primeros afios de la escuela primaria. Se ha
visto que esto afecta en forma importante el ulterior
desarrollo de las habilidades sociales. El mundo del
nifio se restringe al ambito familiar y médico. Esto
puede explicar por qué generalmente los pacientes
con distrofia muscular son muy reservados, timidos
Y POCO expresivos.

* Laspérdidas de sus capacidades fisicas llevan consigo
una pérdida muy importante, que es el sentido de logro
y de control en sus vidas, y alteracion de la autoimagen.

* El prondstico de muerte lleva a un trabajo de duelo
de la propia pérdida.

e Expectativas rotas respecto al proyecto de vida
truncado.

Dado que el mal es de origen genético, es comun que
estos pacientes hayan presenciado la muerte de algin
familiar cercano con el mismo diagnéstico (generalmente
un tio o hermano), lo que los lleva a cuestionarse sobre
su propia muerte. El trabajo de duelo comienza desde
que se recibe el diagnéstico que se acomparia de un pro-
nostico de muerte. Desde ese momento es importante
brindar el cuidado y la atencién emocional y tanatoldgica
como parte de la busqueda de una adecuada calidad de
vida. Es importante que el paciente comprenda lo que
le sucede; que se le brinde informacion clara, sencillay
acorde con sus propias inquietudes, y que se favorezca
la expresidn de sentimientos respecto a su condicién,
para poder ayudarlo a preparase a los cambios fisicos
que se producen por su enfermedad y a la aceptacion
de los mismos.

Antes de llegar al diagnéstico, generalmente estos
pacientes tienen que enfrentarse a situaciones que les
generan estrés y dolor, como las biopsias. Si el nifio
esta preparado (cognitiva y emocionalmente) y puede
anticipar lo que le sucederd, el nivel de estrés sera
mucho menor.

Es comun que los padres e incluso el personal médi-
co traten de proteger a los nifios del impacto emocional
que puede producir el diagndstico y el prondstico; sin
embargo, es sorprendente cédmo los nifios demues-
tran, de alguna manera, que son conscientes de la
gravedad de su condicion. Esto varia de acuerdo con
la madurez cognitiva, pero también puede explicarse
por las emociones, las acciones y las reacciones de las
personas que los rodean. Los nifios perciben el miedo,
la ansiedad, la tristeza de sus padres, asi como el he-
cho de que se le esta ocultando algo. Por ello recurre
a la fantasia para explicar lo que no tiene respuesta
por otros medios.

En otras palabras, los nifios y los adolescentes
necesitan tener informacién clara y verdadera acerca
de su diagndstico, plan de tratamiento y prondstico.
Se debe prestar atencién al componente afectivo de
la comunicacion, pues al hablar con un nifio no soélo le
estamos transmitiendo informacion, sino sentimientos,
estados de animo y actitudes. Un nifio es mas sensible
alas reacciones emocionales de quienes lo rodean que
a lo que a él mismo siente, por lo que la forma cémo
sus padres y las personas cercanas reaccionen sera
fundamental.

Para mantener la calidad de vida de estos pacientes
es prioritario cubrir sus necesidades psicoafectivas,
favorecer que en la medida de lo posible participen
en actividades propias de su edad, juegos, recrea-
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cion, socializacién; mantener su dignidad (cuidar
su privacidad, no infantilizar, respetarlo, validar sus
puntos de vista y decisiones, brindarle confort fisico y
una situacion higiénica aceptable), y procurar que se
encuentre en un ambiente estable, en el que existan
reglas y limites conductuales. Finalmente, la familia
de pacientes con distrofia muscular también requiere
el apoyo psicolégico, pues pueden aparecer cambios
en la estructura y patrones de interaccién entre sus
integrantes; perderse las relaciones con la familia ex-
ternay las amistades (generando una falta de redes de
apoyo sociales) y presentar el sindrome de desgaste
del cuidador primario.
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VIII. Situacion en México de los pacientes con enfer medades
neuromuscularesy costos

En el Catalogo Universal de Servicios de Salud 2008
de México, las ENM aparecen contempladas dentro de
las «malformaciones congénitas y anomalias cromo-
sémicas» (tabla 1), y tienen una tasa de incidencia de
7.8, lo que quiere decir que estan situadas apenas en
el lugar nimero doce de la escala global y ni siquiera
consideradas bajo su nombre.

Sobre esto hay datos publicados. Por ejemplo:

De 79 casos que se atendieron como externos de
2004 a 2009 en el INER (Departamento de Rehabilita-
cion Respiratoria), fallecieron 11, o sea 32% (figura 1).

Respecto de la ventilacién no invasiva de 85 pacientes
gue ya habia para 2010 y la ameritaban, sélo 17 (20%)
contaban con el equipo necesario (figura 2).

Las instituciones que prestan atencion a este tipo
de enfermedades son tan diversas y autbnomas en su
organizacion que no permiten la retroalimentacién por-
gue el sistema de informacién no se comparte, no existe
control, al grado de que un mismo paciente puede asistir
a 2 o 3instituciones, lo que puede triplicar la estadistica
pero, repito, sin que exista cruce de informacion. Las hay
gue ni siquiera llevan registro de los pacientes atendidos
por dia, semana, mes o afio. Simplemente se les presta

el servicio sin que medie el asentamiento de sus datos.

Desconocemos, por lo tanto, todo sobre las ENM:
cuantos pacientes hay en el pais, cuantos nacen cada
afio, cuantos presentan alteraciones respiratorias, a qué
edad mueren y la causa de su muerte, lo mismo que la
fisiopatologia de sus alteraciones respiratorias. Se han
publicado dos documentos que tratan de difundir estos
aspectos, y un tercero esta en prensa.l?

La ignorancia por parte de autoridades, los médicos,
las enfermeras y los terapistas respecto de las com-
plicaciones respiratorias de estas enfermedades y su
tratamiento es ofensiva para nuestro pais. Hay médicos
que dado que no conocen el temay nunca han visto un
paciente de estas caracteristicas, tienen la idea de que
la enfermedad es hereditaria, de que el paciente va a
morir pronto y no hay nada que hacer. Asi, consideran
que no vale la pena gastar en ellos ni internarlos, que
s6lo ocuparan camas.

En 1992 se inicia, en el Departamento de Rehabi-
litaci6bn Respiratoria del Instituto Nacional de Enfer-
medades Respiratorias la Clinica de Enfermedades
Neuromusculares, y en 1999 se introduce la primera
maquina de tos o In-Exuflator Machine (primera en
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Tabla 1. Catalogo Universal de Servicios de Salud en México.

Nam Causa Volumen Tasa
de orden

1 Enfermedades del corazén

— Enfermedades isquémicas del corazén 7,053 79.9
2 Diabetes mellitus 8,547 96.8
3 Tumores malignos 6,865 77.8
4 Enfermedades cerebrovasculares 3,149 35.7
5 Enfermedades del higado 2,617 20.6

— Enfermedades alcohdlicas del higado 972 11.0
6 Accidentes 2,120 24.0

— De tréfico de vehiculos de motor
7 Influenza y neumonia 1,742 19.7
8 Enfermedades pulmonares obstructivas crénicas 1,585 18.0
9 Ciertas afecciones originadas en el periodo perinatal 1,103 12.5

— Dificultad respiratoria del recién nacido y otros trastornos

respiratorios originados en el periodo perinatal 643 6.1

10 Insuficiencia renal 974 110
11  Agresiones (homicidios) 263 8.6
12 Malformaciones congénitas, deformidades y anomalias cromosémicas 690 7.8
@irus de la inmunodeficiencia humana 542 6.1
14  Septicemia 519 5.9
15 Bronquitis crénicay la no especificada y enfisema 507 5.7
16 Desnutricion y otras deficiencias nutricionales 372 4.2
17 Lesiones autoinfligidas intencionalmente (suicidios) 317 3.6
18 Ulceras gastricas y duodenales 280 3.2
19 Enfermedades infecciosas intestinales 266 3.0
20 Infecciones respiratorias agudas 252 2.9

Sintomas, signos y hallazgos anormales clinicos y de laboratorio,

no clasificados en otra parte 283 3.2

Las demés causas 7,769 88.0

Total 49,894 566.0

28
30 —

B Defuncion 30 28

2577 - B Ndmero de casos
20 1 B Ventilacion mecanica no invasiva

Casos de defuncion por diagnéstico

Figura 2. De 85 pacientes atendidos que ameritaban VMNI,
s6lo 17 tenian ventilacion no invasiva = 20%. (Cortesia del Dr.
Omar Bafios Mejia).

Figura 1. De 79 casos que se atendieron fallecieron 11 = 32%
(2004-2009). (Cortesia del Dr. Omar Bafios Mejia).
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México). Esto cambié el rumbo de la historia natural
de la enfermedad.

Aun sin contar con informacién sobre estas enferme-
dades, en 2010 se realiz6 un estudio de costos con el
objetivo de saber cuanto le cuesta a un paciente externo
ser atendido por su ENM en el instituto mencionado, y
cuanto a un paciente hospitalizado en terapia intensiva.
El estudio mostrd que un programa de 40 sesiones de
rehabilitacion pulmonar, que consiste en fisioterapia,
manejo de ambuU y maquina de tos cada 15 dias, cues-
ta de $ 40.00 a 4,000.00, con base en la clasificacion
socioecon6mica mas baja y mas alta.

En 2009, dos internamientos en terapia intensiva
(12 dias en total) de un mismo paciente que finalmente
fallecio, costaron $ 115,000 en la clasificacion més baja.
Podriamos seguir diciendo arbitrariamente, debido a la
falta de informacién, que es mucho menor el costo y
con mejores resultados cuando reciben un programa
de rehabilitacién pulmonar y VMNI.

Los ventiladores para domicilio Bipap cuestan alrede-
dor de $ 5,000.00 y duran varios afios. Son el estdndar
de oro y significan sobrevida y calidad de vida.

Sobra decir que la conclusion es que hay una ingente
necesidad de registrar de estos casos, asi como de
compartir la informacién y publicarla, con la esperanza
de que las politicas de salud se modifiquen y volteen
los ojos hacia estos pacientes que tanto necesitan de
atencion.
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