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RESUMEN. Antecedentes: La disfuncién de los muUsculos respiratorios es la principal causa de morbimortalidad en los pacientes con enfer-
medad neuromuscular (ENM); el neumopediatra debe realizar una evaluacién estandarizada para minimizar complicaciones.

Objetivos: 1) conocer entre un grupo de neumopediatras, el tiempo que transcurre entre el diagnéstico de ENM hasta la evaluacion por el
neumopediatra; y 2) investigar el abordaje diagndstico y terapéutico.

Métodos: Investigacion clinica transversal. Se aplico un cuestionario a neumopediatras en la Reunién Anual del Colegio en agosto de 2011.
Resultados: Se incluyeron 33 cuestionarios (21.4% de los neumopediatras del pais). La mayoria sefialaron que los pacientes son referidos de
6 a 12 meses después del diagnéstico. La mayoria realiza valoracion por cardiologia, ortopedia, evaltan trastornos de la deglucion e indica
inmunizaciones contra neumococo e influenza. La oximetria de pulso es la prueba mas utilizada (96.9%), seguida de la espirometria (60.6%),
medicion de la presion inspirada y espirada maximas (18.1%) y flujo pico de tos (12.1%); 16 (48.4%) no indica de forma oportuna ventilacion
mecanica no invasiva y 25 (75.7%) realiza tos asistida para mejorar el aclaramiento mucociliar.

Conclusiones: Los pacientes con ENM son remitidos de forma tardia con el neumopediatra. Las pruebas para evaluar la fuerza de los misculos
respiratorios son rara vez utilizadas y se subutiliza la ventilacion mecanica no invasiva. Existe una necesidad urgente de que los médicos se
apeguen a guias de manejo de pacientes con ENM.
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ABSTRACT. Background: Respiratory muscles impairment is the main cause of morbidity and mortality in neuromuscular disease (NMD)
patients. Pediatric pulmonologist must be involved in an opportune and standardized evaluation to minimize complications.

Objectives: 1) to know, by asking a group of pediatric pulmonologist, the time between the NMD diagnosis and the request for the pediatric
pulmonologist’s evaluation; and 2) to investigate the diagnostic and therapeutic approach.

Method: Transversal clinical research. A questionnaire was administered to pediatric pulmonologist who attended the Annual Meeting in August
of 2011.

Results: 33 responses were collected (21.4% of pediatric pulmonologist in the country). The majority indicated that patients were referred to them
6 to 12 months after being diagnosed; their approach had consisted of cardiological, orthopedic and swallow disorders evaluation; the majority
recommend immunization to prevent pneumococcal and influenza infections. Pulse oximetry was the most used functional test (96.9% of the
cases), followed by spirometry (60.6%), measurement of maximal inspiratory and expiratory pressures (18.1%) and peak cough flow (12.1%); 16
pulmonologist (48.4%) indicated lack of opportune non-invasive mechanical ventilation, and 25 (75.7%) performed assisted cough techniques
to improve mucociliary clearance.

Conclusions: Patients with NMD are referred late to the pediatric pulmonologist. Evaluation for the strength of respiratory muscles are rarely
performed, and non-invasive mechanical ventilation is underused. This study highlights the urgent need for physicians, to comply with the guides
to handling NMD.

Key words: Dystrophy, neuromuscular disease, pulmonary function test, diagnosis, treatment.

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

Las enfermedades neuromusculares (ENM) son poco
frecuentes. De acuerdo con las guias espafiolas de aten-
cion a pacientes con ENM existe una prevalencia de 100
nifios afectados por cada 100,000 habitantes. En México
se han realizado algunos consensos interinstitucionales
sobre las ENM; sin embargo, alin no contamos con esta-
disticas oficiales sobre la prevalencia de la enfermedad.
Adicionalmente, de acuerdo al Catalogo Universal de
Servicios de Salud 2008 en México, las ENM aparecen
contempladas dentro de las malformaciones congénitas
y anomalias cromosdmicas, con una tasa de inciden-
cia de 7.8, lo cual significa que no estan consideradas
ni clasificadas bajo su propio nombre.! En las Ultimas
décadas, a pesar de los avances tecnoldgicos y el uso
de la ventilacién mecéanica no invasiva, la expectativa
de vida no se ha visto modificada y la mayoria de las
muertes ocurren entre la segunday tercera décadas de
la vida.2® Debido a su poca frecuenciay heterogeneidad,
los avances en el area de la investigacion, difusion y
atencion son escasos.®

Las ENM agrupan a mas de 150 entidades clinicas
con diversos prondsticos; pueden presentarse a cual-
quier edad y ser congénitas o adquiridas. Ademas, ser
transmitidas genéticamente, resultado de una mutacion
genética espontanea o una respuesta inmune alterada,
0 como consecuencia de un accidente o evento quirar-
gico; en muchas ocasiones la causa es desconocida.*?®
La mayoria de estas enfermedades, especialmente
las de origen congénito, tienen un curso clinico que se
puede dividir en cuatro fases: marcha libre, deterioro de
la marcha, fase de silla de ruedas y prolongacién de la
vida. Su principal caracteristica es la debilidad muscu-
lar generalizada que desde el inicio de la enfermedad
ocasiona disfuncién de los musculos respiratorios con la
consecuente afeccion en la mecéanica ventilatoria.** El
tiempo de evolucion es diferente en cada enfermedad,
algunas son rapidamente progresivas como la atrofia
muscular espinal tipo |, la distrofia muscular de Duchen-
ne, la forma infantil de la distrofia fasciescapulohumeral
y las miopatias congénitas. Otras son mas lentas (tal es
el caso de la distrofia muscular de Becker y la distrofia
de cinturas). Las enfermedades rapidamente progresivas
tendran complicaciones mas temprano, por lo que en
general se consideran graves.

La participacién del neumdlogo en la atencién a
estos enfermos, especialmente del neumopediatra, es
esencial ya que la instauracién oportuna de ventilacién
mecanica no invasiva retrasa las complicaciones respi-
ratorias, mejora la calidad de vida y prolonga la vida de
pacientes portadores de ENM.®” Datos observacionales
no publicados permiten elucubrar sobre el enorme re-

traso con el que los pacientes portadores de ENM son
remitidos con el neumélogo pediatra. En la mayoria de
los casos, el diagnéstico lo establece el pediatra gene-
ral, el médico general o el neurélogo; pero la referencia
al neumdélogo pediatra suele ser en etapas avanzadas
de la enfermedad en las cuales poco efecto tendra
cualquier intervencién terapéutica. Asi, y puesto que
en México no existen datos respecto al abordaje respi-
ratorio de pacientes con ENM, realizamos este estudio
cuyos objetivos fueron: 1) investigar entre un grupo de
neumologos pediatras que residen en diversas ciudades
del pais el tiempo que transcurre entre el diagnéstico
de la enfermedad y el momento en que estos pacientes
son referidos al neumélogo pediatra; y 2) conocer las
medidas diagndésticas y terapéuticas implementadas por
los neumopediatras cuando les remiten un paciente con
ENM en centros no especializados.

METODOS

Estudio transversal donde se aplic6 un cuestionario
sobre la practica asistencial de los neumopediatras a
pacientes con ENM que cursan con alteracién funcional
respiratoria. La encuesta fue aplicada durante la Reunién
Anual del Colegio de Neumologos Pediatras de México
celebrada en la ciudad de Taxco, Gro., en agosto del
afio 2011. Dicha actividad académica retne a la mayo-
ria de los neumopediatras del pais. Todos recibieron
un cuestionario para ser completado por ellos mismos.
Se eliminaron aquéllos cuya informacién contenida fue
incompleta o que eran respondidas por médicos que
desarrollan su actividad profesional en paises diferentes
de México.

El cuestionario estuvo constituido por 14 reactivos,
la mayoria de opcién multiple con alusién a las ENM en
general. Fue disefiado por un grupo de neumopediatras,
dos neumologos especialistas en trastornos del dormir
gue atienden a pacientes con ENM y dos especialistas
dedicados a brindar rehabilitacién pulmonar. El cuestio-
nario investigo lo siguiente: 1) la frecuencia con la que
el neumopediatra atiende a pacientes con ENM (cual-
quiera de ellas [desde nunca hasta mas de un paciente
por semana]); 2) si la mayoria de los pacientes son
remitidos al neumopediatra con diagndstico definitivo;
3) el tiempo transcurrido entre que fue establecido el
diagnéstico y se remitié al paciente con el neumélogo
pediatra (desde antes del primer mes del diagndstico
hasta 1 afio después); 4) pruebas de funcién respirato-
ria con las que cuenta y 5) cudles de ellas utiliza para
evaluar funcién respiratoria; 6) cada cuando evalla la
funcién respiratoria; 7) si realiza o no polisomnografia; 8)
si rutinariamente solicita valoracion por cardiologia 'y 9)
por ortopedia (dadas las deformidades de caja toracica);
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10) si realiza evaluacién del mecanismo de la deglucién
(que podria contribuir con broncoaspiracion crénica); 11)
si indica vacunacién para prevencién de infeccion por
neumococo e influenza; 12) las medidas implementadas
para mejorar el aclaramiento mucociliar; 13) el envio
a la Clinica de Suefio y 14) la indicacién oportuna de
ventilacion mecénica no invasiva.

Los datos fueron colectados en una hoja de Excel y
presentados como frecuencias y porcentajes.

RESULTADOS

En el pais, el nUmero aproximado de neumopediatras
es de 154 y a la reunion del Colegio de Neumologos
Pediatras acudieron 95. A todos ellos se les entregd un
cuestionario, de los cuales 38 fueron regresados; de
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Figura 1. Porcentaje de pacientes de acuerdo al tiempo trans-
currido entre el diagnostico y la referencia al neumopediatra.
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éstos se excluyeron 5, 2 que no habian sido contestados
en su totalidad y 3 que respondieron que nunca atendian
a pacientes con ENM. Para el andlisis se incluyé un total
de 33 cuestionarios, todos respondidos por neumopedia-
tras, que representan al 34.7% de los neumopediatras
que acudieron a la reunion y al 21.4% de los neumope-
diatras del pais. En relacién con el lugar de la practica
clinica, 23 de los encuestados (69.7%) refirieron laborar
en instituciones publicas (33% de tercer nivel), 22 (67%)
tanto en instituciones publicas como privadas y 6 (18%)
Unicamente medicina privada. Identificamos a 15 mé-
dicos (45.4%) que atienden un paciente con ENM cada
6 meses 0 menos; 8 (24.2%) atienden uno por mes, 4
(12.1%) uno por semana,; 4 (12.1%) mas de uno por sema-
na; 1 de los encuestados respondi6 que atiende a estos
pacientes todo el tiempo por su trabajo; y 1 refirié que es
variable. Como observamos en la figura 1, la mayoria de
los pacientes son referidos al neumopediatra de 6 a 12
meses después de haber establecido el diagnéstico de
ENM Yy, una vez referidos, 23 (69.6%) de los encuestados
realizan seguimiento de los pacientes de 2 a 3 veces
por afo; 3 (9%), 1 vez al afio; 2 (6%), menos de una vez
al afo; 2 (6%), 4 veces por afio; 1 (3%) cada mes, y 2
(6%) depende de la gravedad del paciente. Diecisiete
(51.5%) de los médicos refirid que los pacientes llegan
con el diagnéstico definitivo de ENM y, dentro del abor-
daje que realizan, todos (100%) solicitan valoracion por
cardiologia, 29 (87.8%) piden interconsulta a ortopedia
y evallan trastornos de la deglucién; 32 (96.9%) indican
inmunizaciones para prevencién de neumococo y virus
de la influenza. Las pruebas de funcién respiratoria
con las que cuentan los neumopediatras las podemos
observar en la figura 2A; como observamos en el panel
2B, la oximetria de pulso es la prueba mas utilizada en la
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Figura 2. A. Pruebas de funcion pulmonar con las que cuenta el neumologo pediatra para evaluar a los pacientes con ENM; B.

estudios utilizados para su evaluacion.
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evaluacion de los pacientes (96.9%), seguida de la espi-
rometria (60.6%), la medicién de la presion inspiratoria y
espiratoria maximas (Pi__ , Pe,_ ) (18.1%)y flujo pico de
tos (12.1%). Veintidés (66.6%) de los encuestados creen
contar con los conocimientos y estudios de laboratorio
y gabinete necesarios para decidir cuando referir a los
pacientes para la realizacion de una polisomnografia; sin
embargo, 20 (60.6%) de ellos no solicita dicho estudio
y 16 (48.4%) no indica de forma temprana la ventilacién
mecanica no invasiva. Para mejorar el aclaramiento ciliar
25 (75.7%) de los encuestados realiza tos asistida como
medida principal.

DISCUSION

La mayoria de las ENM de origen hereditario como la
atrofia muscular espinal, las distrofias musculares, la
distrofia fascioescapular, la distrofia mioténica congénita
y las miopatias congénitas, entre otras, cursan en algun
momento de su evolucién con complicaciones respirato-
rias. Estos pacientes pueden presentar alteracion en los
musculos faciales, de la orofaringe y de la laringe que
los lleva a problemas en los mecanismos de succién,
masticacién o deglucién, lo que contribuye a la presencia
de broncoaspiraciéon y neumonia; ademas, presentan
debilidad de los musculos respiratorios. Dado que las
ENM adquiridas tienen una etiologia muy diversa (como
la miopatia del paciente critico), su clasificacion y evolu-
cién es mas dificil de abordar de forma estandarizada;
pero en la mayoria de los casos, los pacientes presen-
taran complicaciones respiratorias durante su evolucién.

El manejo de los pacientes con ENM debe ser mul-
tidisciplinario independientemente de la etiologia de
la enfermedad;! la intervencién del neumopediatra es
esencial en aquellos que cursan con complicaciones
respiratorias. Pero como pudimos observar en nuestro
estudio, los pacientes con ENM son enviados en forma
tardia al neumopediatra, hasta 6 a 12 meses después
de haberse realizado el diagndstico y muchos de ellos
son evaluados por primera vez sin un diagnéstico esta-
blecido de enfermedad neuromuscular, lo que sugiere
gue estos pacientes pudieran estar debutando con un
problema respiratorio y el diagnéstico de ENM realizarse
de forma tardia. Lo anterior coincide con lo informado
en la literatura, donde se refiere que la mayoria de los
pacientes con ENM son evaluados por los neumélogos
cuando ya presentan neumonia e insuficiencia respi-
ratoria,® y como se ha mencionado, estos pacientes
presentan alteraciones funcionales respiratorias desde
antes de las manifestaciones clinicas.!

Una vez que los pacientes con ENM son remitidos al
neumopediatra, el seguimiento es de dos a tres veces
por afio, y como se refiere en la literatura, esto es pri-

mordial sobre todo en aquellos nifios confinados a una
silla de ruedas, aquéllos con capacidad vital forzada
menor al 80% del predicho o que tengan una edad
mayor a 12 afios. La consulta rutinaria de los pacientes
con ENM debe incluir la evaluacion clinica y funcional
de los musculos inspiratorios y espiratorios, asi como
de la via aérea superior ya que existen datos clinicos
gue nos pueden ayudar a identificar el grupo muscular
gue esta siendo afectado, como la disnea, intolerancia
al ejercicio y retencién de biéxido de carbono (en el
caso de debilidad de musculos inspiratorios); alteracio-
nes en el habla y retencién de moco (en la debilidad
de los musculos espiratorios como los abdominales
e intercostales internos); o alteracion en la deglucion,
aspiraciones frecuentes y tos no eficiente (cuando se
afectan los muasculos de la via aérea superior).®

Nuestros resultados muestran que mas del 85% de
los neumopediatras solicitan valoracion por cardiologia y
ortopedia, realizan evaluacién de trastornos de la deglu-
cion y la presencia de reflujo gastroesofagico e indican
inmunizacion contra neumococo y virus de la influenza,
por lo que consideramos que en la mayoria de los casos
se les proporciona una evaluacion multidisciplinaria. Esta
descrito en la literatura que el neumopediatra debe eva-
luar la presencia de hipertension pulmonar, alteracién en
la mecanica de la deglucion, enfermedad por reflujo gas-
troesofagico y el desarrollo de asma; deben ser referidos
oportunamente al ortopedista para la deteccion y trata-
miento de escoliosis y de otras deformaciones éseas.!?
Asimismo, es importante la valoracion del cardiélogo para
descartar la presencia de hipertension pulmonar y cor
pulmonale secundarios a hipoxemia o hiperflujo pulmo-
nar, asi como la existencia de miocardiopatia primaria o
trastornos del ritmo que se presentan especificamente en
algunas ENM. Como medida profilactica debe aplicarse a
todos los nifios con ENM las vacunas contra neumococo
y virus de la influenza.*

Como observamos en este estudio, la prueba de
funcion respiratoria mas utilizada entre los médicos es-
pecialistas es la saturacion de oxigeno y sélo el 18.4%
realiza mediciones de la Pi__ y Pe . . Sabemos que la
debilidad de los musculos respiratorios frecuentemente
pasainadvertido y es hasta que los pacientes presentan
falla ventilatoria, debida generalmente a neumonia o cor
pulmonale?® que se evalla la funciéon pulmonar. La
velocidad del flujo espirado durante la tos es una medi-
cion confiable para detectar la posibilidad de estasis de
secreciones y el riesgo de neumonias recurrentes; una
maniobra que evoque una velocidad menor a 270 litros
por minuto significa la presencia de tos subéptima que
orienta la necesidad de iniciar las estrategias de higiene
bronquial, sin olvidar mencionar que dicho parametro
esta relacionado con Pe__ menor a 40 cmH,O. Aunque
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saber el estado de oxigenacién de estos pacientes es
util, es bien conocido que antes de que los pacientes pre-
senten complicaciones, incluyendo hipoxemia, ya existen
alteraciones funcionales de los musculos respiratorios y
gue éstos deben ser evaluados a lo largo de la evolucién
de la enfermedad ya que la medicién de la fuerza de los
musculos de la respiracion tiene implicacion pronéstica.*

En nuestros resultados se observa que el 60.5% de los
médicos realiza espirometria para evaluar la mecanica
respiratoria. La realizacion de espirometria y medicion de
la distensibilidad pulmonar son importantes debido a que
lo primero que desarrollan estos pacientes es un patrén
funcional restrictivo que debe ser confirmado mediante
la realizaciéon de pletismografia corporal. Este ultimo
estudio también suele mostrar incremento del volumen
residual como manifestacién de la debilidad muscular.*?
Finalmente, estos pacientes cursan con hipoventilacién
alveolar que clinicamente se manifiesta por cefalea,
pesadillas, somnolencia diurna y atencion disminuida,
situacién que funcionalmente puede ser evaluada me-
diante capnografia y gasometria (arterial y venosa).ts

Las alteraciones respiratorias iniciales ocurren
durante el suefio, y pueden presentar alteraciones
importantes de la ventilacion aun cuando las pruebas
de funcién pulmonar sean normales o no reflejen anor-
malidades graves. Una vez detectadas las alteraciones
en la ventilacion, la asistencia ventilatoria temprana es
parte crucial del manejo.’® Cabe hacer mencion de que
el 60.5% de los encuestados cree contar con las herra-
mientas clinicas y paraclinicas necesarias para referir
a los pacientes a un estudio de suefio; sin embargo, el
63% no solicita estudios de suefio y el 44.7% no indica
de forma temprana la asistencia ventilatoria no invasiva.
La recomendacién es que se realice polisomnografia
en los pacientes que estan en silla de ruedas, aquéllos
con sintomas sugerentes de trastornos respiratorios del
suefio o que presentan indicadores diurnos sugerentes
(PaCO, > 45 mmHg a nivel del mar, exceso de base >
4 mEg/L, capacidad vital forzada < 50% predicho, Pi__
<40 cmH,0). De acuerdo a la velocidad de progresion
de la enfermedad, la asistencia ventilatoria no invasiva
debe iniciar de manera electiva y temprana en cuanto
se detecten problemas respiratorios del dormir y existan
datos de hipoventilacién.t

Como ha sido mencionado, estos pacientes presen-
tan disminucion de la distensibilidad pulmonar y de la
capacidad pulmonar total, asi como compromiso de los
mecanismos normales de aclaramiento mucociliar y
deterioro en la efectividad de la tos, o que genera acu-
mulo de secreciones, obstruccién bronquial, formacién
de atelectasias y desarrollo de neumonia, que en un
circulo vicioso va deteriorando cada vez mas la funcién
pulmonar®+® Nuestro estudio muestra que los neumope-

diatras implementan diferentes estrategias para mejorar
el aclaramiento mucociliar, el método mas utilizado es
la tos asistida. Existen tanto técnicas manuales como
la tos asistida; y técnicas mecénicas, como la maquina
de tos, que favorecen el aclaramiento mucociliar. Ambos
métodos han demostrado varios efectos benéficos para
el paciente, disminuyen la incidencia de neumonias y
hospitalizacién, prolongan el tiempo de la ventilacién
no asistida evitando la realizacién de traqueostomia.
Otras terapias respiratorias que favorecen la higiene
bronquial son el drenaje postural, vibracién manual e
instrumentada y aerosolterapia.t’

Por lo anteriormente sefialado, consideramos que
los retos principales en estos pacientes son: 1) realizar
un diagnéstico oportuno con un envio temprano al neu-
mopediatra; 2) desarrollar y validar nuevos métodos
de evaluacion funcional respiratoria no dependientes
de esfuerzo; 3) promover la ensefianza sobre los dife-
rentes métodos de evaluacion y de tratamiento de facil
aprendizaje; 4) tener acceso a laboratorios de fisiologia
respiratoria y de suefio; y 5) brindar tratamiento y reha-
bilitacion oportuna.

Dentro de las limitaciones de este estudio se en-
cuentra el escaso nimero de participantes. La tasa de
respuesta fue de 34.7% que representa al 21.4% de los
neumaologos del pais. Lo anterior limita la validez externa
de nuestros resultados; aun asi, consideramos que este
estudio subraya la pobre atencién brindada a pacientes
con ENM Yy la urgente necesidad de que los especialistas
estén mas sensibilizados a remitir a los pacientes de
manera oportuna con el neumopediatra quien de forma
estandarizada, deberia de valorar a estos pacientes.
Otra debilidad es que el cuestionario hace mencién
a las ENM en general y que éste no fue validado; sin
embargo, fue realizado por médicos dedicados a aten-
der a pacientes con ENM en un intento por explorar las
medidas asistenciales que realizan los neumopediatras.
En una segunda etapa se interrogara sobre la frecuencia
de atencién de cada una de las ENM, el cuestionario
sera validado y enviado a los neumopediatras del pais
via electronica para tener mayor representatividad y
con ello evaluar la consistencia de nuestros resultados.

CONCLUSION

Esta encuesta sugiere que los pacientes con ENM son
enviados tardiamente con el neumopediatra. Es nece-
sario que los médicos de primer contacto, asi como los
médicos especialistas conozcan la importancia de que
el manejo de los pacientes con ENM es multidisciplinario
y que es prioritario que aquellos pacientes con ENM que
cursan con compromiso respiratorio sean remitidos de
forma oportuna al neumopediatra para una correcta
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evaluacion respiratoria, lo que podria disminuir la fre-
cuencia de complicaciones y mejorar la calidad de vida.
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