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PALABRAS CLAVE Resumen Los pacientes con enfermedad neuromuscular constituyen un grupo de riesgo impor-
Enfermedad tante para sufrir con frecuencia situaciones de fracaso respiratorio agudo o crénico. Desde que
neuromuscular; nacen o son diagnosticados requieren un seguimiento por parte del neumopediatra para diag-
Distrofia muscular de nosticar y tratar las complicaciones respiratorias, que son su principal causa de fallecimiento,
Duchenne; dentro de un contexto multidisciplinar.

Atrofia muscular El soporte ventilatorio y la asistencia a la tos han mejorado la calidad de vida y el pronostico
espinal; a largo plazo de muchos de estos pacientes.

Insuficiencia En este articulo los autores repasan la fisiopatologia, evaluacion de la funcion respirato-

respiratoria cronica;
Trastorno respiratorio
del sueno;
Ventilacion no

ria, trastornos del suefo y complicaciones respiratorias mas frecuentes en las enfermedades
neuromusculares.

En un proximo articulo se analizaran los diversos tratamientos utilizados desde el punto de
vista neumoldgico.

invasiva; © 2013 Asociacion Espafola de Pediatria. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L. Todos los derechos
Neumologia reservados.
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disease; Abstract Patients with neuromuscular disease are an important group at risk of frequently

suffering acute or chronic respiratory failure, which is their main cause of death. They require
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follow-up by a pediatric respiratory medicine specialist from birth or diagnosis in order to

Duchenne muscular
dystrophy;

Spinal muscular
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Chronic respiratory
failure;
Sleep-disordered
breathing;
Non-invasive
ventilation;
Pediatric respiratory
medicine

a next paper.

confirm the diagnosis and treat any respiratory complications within a multidisciplinary context.

The ventilatory support and the cough assistance have improved the quality of life and long-
term survival for many of these patients.

In this paper, the authors review the pathophysiology, respiratory function evaluation, sleep
disorders, and the most frequent respiratory complications in neuromuscular diseases.

The various treatments used, from a respiratory medicine point of view, will be analyzed in

© 2013 Asociacion Espafiola de Pediatria. Published by Elsevier Espaia, S.L. All rights reserved.

Introduccién

Las enfermedades neuromusculares (ENM) suponen un
importante reto para el neumoélogo pediatrico. La aplicacion
de la ventilacion no invasiva (VNI) como forma de trata-
miento para la insuficiencia respiratoria, tanto aguda como
cronica, ha supuesto una mejora fundamental en la calidad
de viday en el pronéstico vital de enfermedades como la dis-
trofia muscular de Duchenne o la atrofia muscular espinal,
variando la historia natural de las mismas.

Dentro del seguimiento multidisciplinar que precisan
estos pacientes, el neumoélogo pediatrico desempeia un
papel fundamental cuando la pérdida de fuerza mus-
cular afecta a la musculatura respiratoria o a la de
la via aérea superior. Una evaluacion y un seguimiento
neumoldgicos se deben realizar desde el nacimiento o
primeros meses de vida (recién nacidos o lactantes con
hipotonia), asi como desde la confirmacion diagnostica
de cualquier ENM que cause una pérdida progresiva de
la funcion respiratoria. El grado de afectacion respirato-
ria no solo va a depender de la enfermedad de base,
sino de la aparicion de otras complicaciones que puedan
conducir con mayor o menor celeridad al fracaso respira-
torio cronico, causa mas frecuente de morbimortalidad en
los pacientes con ENM. Estas complicaciones pueden ser:
exacerbaciones respiratorias debidas a infeccion, apneas
del sueno (sindrome de apneas/hipopneas obstructivas
del suefo [SAOS]), enfermedad por reflujo gastroesofa-
gico (ERGE), neumonias aspirativas, enfermedad restrictiva
pulmonar, etc.

Una reciente guia clinica’ para el manejo respiratorio de
estos pacientes resalta la importancia de evaluar en cada
consulta médica la salud respiratoria de los mismos, y de
detectar la progresion insidiosa de la insuficiencia respira-
toria cronica en estos pacientes.

Clasificacion de las principales enfermedades
neuromusculares

Los trastornos neuromusculares constituyen un grupo de
mas de 150 enfermedades que afectan a cualquiera de
los componentes de la unidad motora, es decir, la unidad

funcional constituida por el cuerpo de la motoneurona del
asta anterior de la médula espinal, su axon (nervio perifé-
rico), la union neuromuscular y todas las fibras musculares
inervadas por esta motoneurona. El efector final de este
sistema es el mlsculo, pero este puede comprometerse en
forma primaria o secundaria a la denervacion. De acuerdo
con este concepto las ENM pueden clasificarse en:

1. Enfermedades de la motoneurona y del nervio (neuropa-
tias).

2. Miopatias o enfermedades primarias del musculo sin alte-
raciones estructurales en el nervio periférico.

3. Trastornos de la unién neuromuscular.

Cada una de estas afecciones puede ser de causa heredi-
taria o adquirida, y dentro de estas Ultimas, producidas por
multiples causas, destacan las de origen inmunoldgico, las
de origen infeccioso (virico, bacteriano o parasitario), las
de origen toxico-medicamentoso y por ultimo las de origen
endocrino-metabdlico, dando lugar a la clasificacion que se
presenta en la tabla 12, que supone una aproximacion basica
a este tipo de enfermedades, ya que la clasificacion de las
ENM va cambiando a medida que se conocen nuevos hallaz-
gos sobre las causas de cada una de ellas. En pocos anos se ha
pasado de una clasificacion basada en los rasgos histopato-
logicos y clinicos a otra en la que los rasgos moleculares son
los que articulan la organizacién de los diferentes grupos,
siendo la clinica la que permite establecer subgrupos dentro
de un grupo con un trastorno genético comun. Actualmente
tiene interés la clasificacion basada en la biologia molecu-
lar, lo que permite la creacion de nuevos subtipos dentro
de un mismo conjunto de sintomas. Esto queda reflejado
por ejemplo en la clasificacion de las principales miopatias
hereditarias (tabla 2).

También la clasificacion de las atrofias musculares espi-
nales (AME) esta evolucionando. Recientemente se tiende a
dividir entre AME con mutaciones en el gen SMN1 (513, la
mayor parte de las formas clasicas), y aquellas con mutacio-
nes en genes distintos al SMN1 (non-5q SMA diseases). Entre
estas Ultimas destaca por su afectacion respiratoria la AME
con distrés respiratorio 1 (SMARD 1). (tabla 3)°.
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Tabla 1 Clasificacion de las enfermedades neuromusculares mas frecuentes
Componente de la unidad Etiologia Trastornos mas frecuentes
motora afectado
Motoneurona
Hereditarias Atrofias musculares espinales (AME)
Adquiridas Virales: poliomielitis
Traumatismos medulares, tumores, Siringomielia
Degenerativas: Esclerosis Lateral Amiotrofica
Nervio periférico Hereditaria Charcot Marie Tooth. Enfermedades
neurodegenerativas, leucodistrofias, ataxia-
telangiectasia
Adquirida Inflamatorias (Guillain Barré, Polineuropatia
Desmielinizante Cronica Inflamatoria o PCDI).
Lesion del nervio frénico.
Toxicas
Metabdlicas (Diabetes)
Union neuromuscular Hereditaria Sindromes miasténicos congénitos
Adquirida Intoxicaciones: botulismo, organofosforados

Musculo Hereditarias

Adquiridas

Medicamentosas: aminoglucoésidos, polimixinas
Miastenia Gravis

Distrofias musculares

Miopatias congénitas

Miopatias metabolicas
Glucogenosis,

Miopatias mitocondriales,
Trastornos de los canales i6nicos

Inflamatorias
Toxicas
Endocrinas

Distrofia muscular de Duchenne: diagnéstico y
evolucién

La distrofia muscular de Duchenne (DMD) es una enfermedad
neuromuscular que junto con la distrofia de Becker forma el
grupo de las distrofinopatias. Estan causadas por mutacio-
nes en el gen de la distrofina y presentan herencia recesiva
ligada al cromosoma X, por lo que afectan principalmente
al sexo masculino. En la DMD, en concreto, el defecto se
localiza en el brazo corto del cromosoma X locus 21 (Xp21).
La distrofina es una proteina localizada en la cara citoplas-
matica de la membrana de las fibras musculares, y su papel
es estabilizar las membranas plasmaticas durante la con-
traccion muscular. Cuando la distrofina no esta presente
la estructura muscular carece de los efectos protectores y
organizadores de esta proteina, por lo que la contraccion del
musculo causa la rotura de las membranas musculares y la
consecuente debilidad muscular, que es el sintoma princeps
de la enfermedad®“.

La incidencia de la enfermedad de Duchenne se estima
entre 1 de cada 3.500 a 5.000 varones nacidos vivos. La
debilidad muscular es de evolucion progresiva y mas rapida
que en el resto de las distrofias. Afecta inicialmente la cin-
tura pélvica y las extremidades inferiores, y posteriormente
la cintura escapular y los miembros superiores. Los cam-
bios histoldgicos son evidentes desde el nacimiento, pero
el comienzo de la clinica suele aparecer entre los 3 y los 5
anos.

Diagnéstico

La sospecha diagndstica aparece con la debilidad muscu-
lar y los sintomas caracteristicos. A nivel de laboratorio se
observa un aumento de las enzimas musculares (CPK) que
puede estar presente desde el nacimiento y que presenta
un pico alrededor de los 2 anos de vida, con valores entre
10y 50 veces los normales, posteriormente descienden aun-
que siempre manteniéndose por encima de la normalidad.
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Tabla 2 Clasificacion de las principales miopatias hereditarias

1. Distrofias
1.1 Distrofinopatias: -Duchenne
-Becker

1.2 Distrofia de cintura:

1.3 Distrofia fascioescapulohumeral
1.4 Distrofia oculofaringea
1.5 Distrofias congénitas:

* Autosomica dominante
* Autosomica recesiva:

- Sarcoglicanopatias
- Calpainopatias
- Disferlinopatias

* Sin afectacion SNC

* Con afectacion SNC

1.6 Otras distrofias:
* Distales
2. Miotonias
2.1 Distrofia miotonica de Steinert
2.2 Miopatia miotonica proximal
2.3 Miotonias no distroficas:

* Emery-Dreyfuss

* Paralisis periddicas

- Hipercaliémica/paramiotonia congénita
- Normocaliémica
- Hipocaliémica
* Miotonia congénita
- Dominante (Thomsen)
- Recesiva (Becker)
* Condrodistrofia miotonica (Schwartz-Jampel)

3. Congénitas
3.1 Central Core/Hipertermia maligna
3.2 Dismadurativas
3.3 Nemalinica

4. Metabdlicas
4.1 Glucogenosis: Pompe, McArdle
4.2 Miopatias lipidicas
4.3 Miopatias mitocondriales

Modificado de: Grupo de Estudio de Enfermedades Neuromusculares.?

Tabla 3 Clasificacion de las atrofias musculoespinales (AME) 5q13

Tipo Inicio Mayor funcion alcanzada Esperanza de vida natural

AME tipo O Prenatal Necesita soporte respiratorio al nacimiento Fallece al nacer sin soporte respiratorio
AME tipo | <é6m Sedestacion solo con apoyo <2 anos

AME tipo 1l 6-18m Sedestacion independiente 10-40 anos

AME tipo >18m Bipedestacion y camina Indefinida

AME tipo v > 5anos Camina en la edad adulta Indefinida

El electromiograma revela cambios miopaticos que consis-
ten en potenciales polifasicos pequenios. El estudio genético
molecular es el que confirma el diagnostico en la mayoria de
los casos, identificando el tipo especifico de mutacion del
exon o exones afectados.

La biopsia muscular revela necrosis segmentaria y
regeneracion posterior; cuando el proceso de necrosis-
regeneracion se agota el musculo es sustituido por grasa y
tejido conectivo. Mediante inmunohistoquimica y utilizando
anticuerpos antidistrofina se puede evaluar tanto la canti-
dad como la calidad de la distrofina y/o de las glucoproteinas
asociadas a ella. La ausencia completa de la distrofina o

cifras de menos de 3% son especificas y caracteristicas del
fenotipo grave de DMD. Sin embargo, la biopsia no suele ser
necesaria para el diagnostico, y suele reservarse para los
casos dudosos en los que la clinica no esta clara o no existe
historia familiar.

Clinica y evolucién

Los primeros sintomas se advierten tempranamente, alrede-
dor de los 3 anos de edad. El retraso en la adquisicion de la
marcha puede ser el primero, apareciendo posteriormente
dificultad para caminar, correr, subir y bajar escaleras, asi
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como caidas frecuentes. Tras estas caidas presentan difi-
cultad para levantarse del suelo y lo hacen ayudandose
con las manos en una maniobra caracteristica conocida
como maniobra de Gowers. La debilidad afecta inicial-
mente a la cintura pélvica y posteriormente a la escapular
y musculatura distal. Destaca la hipotonia y la hiporrefle-
xia osteotendinosa. En la marcha hay aumento de base de
sustentacion e hiperlordosis y ocasionalmente se realiza en
punta de pies. También es caracteristica la pseudohipertro-
fia de las pantorrillas (2/3 de los pacientes). El deterioro
es progresivo y suelen perder la marcha entre los 7 y los
13 anos de edad; la pérdida de la marcha es un punto de
inflexién en la aparicion y progresion de las deformidades
esqueléticas.

Anivel respiratorio la debilidad del diafragma, los mUscu-
los intercostales y accesorios produce un defecto restrictivo
y una insuficiencia respiratoria hipercapnica. La funcion pul-
monar muestra un patron restrictivo con diminucion de la
capacidad vital (CV), la capacidad pulmonar total (CPT) y
la capacidad residual funcional (CRF), preservando relativa-
mente el volumen espiratorio forzado del primer segundo
(FEV1) y el indice FEV1/FVC. El descenso de los volimenes
pulmonares es de un 6-10,7% por ano a partir de los 10 afios
de edad, y el de la CV es de unos 200 ml al afio™®.

La disminucion de la fuerza inspiratoria, glética y de la
musculatura espiratoria provoca un decremento de los flujos
maximos que condiciona la pérdida de la capacidad para
toser y el mal manejo de las secreciones bronquiales.

La disminucion del esfuerzo respiratorio y del tono de la
musculatura de la via aérea que se produce durante el sueiio
fisiologico, sobre todo en las fases REM, se ve acentuada
en estos pacientes produciendo hipoventilacion y sindrome
de apneas-hipopneas obstructivas del suefio (SAHOS). Aun-
que no existe un Unico parametro de funciéon pulmonar o
gasomeétrico que pueda predecir con exactitud su apari-
cion, el mejor predictor de hipoventilacion nocturna es la
FVC, por lo que se recomienda realizar estudios de sueno
con valores de FVC inferiores a 60%’. El SAOS suele apa-
recer durante el final de la primera década (edad media
8 anos) y la hipoventilacion nocturna a principios de la
segunda (edad media 13 anos). Estas alteraciones deben
detectarse precozmente, ya que suelen preceder a la insufi-
ciencia respiratoria diurna, y ademas una actuacion precoz
puede prevenir el deterioro neurocognitivo y las consecuen-
cias cardiacas’.

La hipercapnia diurna es un signo de mal pronostico
e indica una progresion de la enfermedad. El grado de
hipercapnia no esta directamente relacionado con el grado
de debilidad muscular, pues intervienen otros factores
descritos como alteraciones de la mecanica del aparato res-
piratorio, el control de la ventilacion, la fatiga muscular, los
trastornos respiratorios del suefo y la disfuncion de la via
aérea superior®’.

El inicio electivo del soporte ventilatorio cambia la evo-
lucion y mejora el pronodstico de los pacientes, ya que
ha demostrado mejorar los gases arteriales, estabilizar las
manifestaciones clinicas respiratorias, reducir las necesida-
des de hospitalizacion, aumentar el bienestar e incrementar
la supervivencia, mejorando sobre todo la calidad de vida
como se comentara mas adelante'®.

La frecuencia de escoliosis es del 95% de los pacientes
y es siempre progresiva en el momento en que el paciente

pasa a una silla de ruedas. La capacidad pulmonar tiene
una relacion directa con el grado de deformidad, por lo
que cada 10% en la progresion de la curva escolidtica se
asocia a una disminucion del 4% de la capacidad pulmonar.
Los pacientes, a diferencia de las escoliosis idiopaticas,
presentan una gran pérdida de la capacidad pulmonar con
pocos grados de deformidad de la escoliosis, y aquellos que
todavia caminan tienen menos progresion de la deformidad
escolidtica, por tanto la rehabilitacion con aparatos exter-
nos puede favorecer que persista la marcha, ayudar a que
no progrese la deformidad y, a su vez, que la capacidad
pulmonar no disminuya.

La DMD causa una miocardiopatia dilatada y anoma-
lias en la conduccion. Se produce una fibrosis de la pared
posterobasal del ventriculo izquierdo, por lo que en el
electrocardiograma pueden observarse ondas R altas en las
derivaciones precordiales y Q profundas en las derivaciones
de los miembros. La afectacion cardiaca no suele ser sinto-
matica hasta la adolescencia y/o en los estadios avanzados
de la enfermedad, infecciones o intervenciones quirurgicas
donde pueden aparecer arritmias e incluso fallo cardiaco
causando la muerte repentina.

La disfagia y los trastornos de aspiracion cronica apa-
recen en las fases avanzadas y comienzan con infecciones
respiratorias de repeticion y malnutricion. Al igual que en la
insuficiencia respiratoria, la deteccion precoz permite pre-
venir dafnos pulmonares cronicos y mejora el pronostico, asi
como la calidad de vida. El compromiso de la musculatura
lisa también se puede manifestar como trastornos gastroin-
testinales, entre ellos dilatacion gastrica aguda, retrasos en
el vaciamiento gastrico y estrefimiento.

El 30% de los pacientes tiene afectacion intelectual, con
un promedio de pérdida de 20 puntos de 1Q comparado con
la poblacion control.

La supervivencia ha cambiado en los Ultimos afnos, sobre
todo con la introduccién de la ventilaciéon no invasiva ha
aumentado la expectativa de vida de los 15 afos a los 40. Los
pacientes con insuficiencia respiratoria hipercapnica esta-
blecida fallecian antes de los 10 meses y actualmente 2/3
partes sobreviven al menos 5 afios mas'’.

Atrofia muscular espinal

Se trata de una enfermedad congénita de herencia autosoé-
mica recesiva cuya incidencia se ha estimado entre 7,8-10
por 100.000 nacidos vivos. El defecto genético se localiza
en el brazo corto de cromosoma 5; el mas comin es una
delecion homozigota del exon 7 de la Survival Motor Neu-
ron (SMN) locus 5q13. El gen SMN tiene 2 copias en cada
cromosoma 5, la SMN1 y la SMN2, que forman una dupli-
cacion invertida. El gen SMN1 esta siempre alterado y el
gen SMN2 esta presente en nimero de 1 a 5 copias en los
afectados. Cuantas mas copias de SMN2 haya, en general
sera mas benigno el fenotipo, por lo que se considera al gen
SMN2 como un modificador fenotipico'?. Esta enfermedad
es la segunda causa de muerte por enfermedad congénita
recesiva después de la fibrosis quistica. Se caracteriza prin-
cipalmente por la debilidad muscular y la atrofia debida
a una degeneracion celular del asta anterior de la médula
espinal y las motoneuronas bulbares inferiores. Se clasifica
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Tabla 4 Diagnostico diferencial de la hipotonia neonatal

AME con distrés respiratorio (SMARD) (paresia diafragmatica)
AME ligada al cromosoma X

AME con atrofia olivopontocerebelar
Artrogriposis multiple congénita
Mielopatia hipoxico-isquémica
Mielopatia traumatica

Sindrome de Zellweger

Sindrome de Prader Willi

Distrofia miotonica congénita
Déficit de citocromo C oxidasa
Glucogenosis tipo 11 (Pompe)
Distrofias musculares congénitas

en 5 tipos segln la edad de inicio y la evolucion clinica (ver
apartado de clasificacion [tabla 3]).

Diagnéstico

Tras la sospecha clinica la confirmacion diagndstica se hace
mediante el estudio genético molecular. El analisis del ADN
por amplificacién selectiva (PCR) de los exones 7 y 8 del gen
SMN1 mostrara la ausencia (delecion homocigota) de dicho
gen y la presencia del gen SMN2. Este resultado confirma el
diagnostico de AME en casi todos los casos (95%). Los casos
restantes pueden deberse a mutaciones puntuales en uno
de los alelos y una delecion en el otro. Dicha delecion se ha
observado en una amplia gama de fenotipos, desde la grave
afectacion congénita hasta individuos practicamente asinto-
maticos, sin que exista clara correlacion entre las deleciones
y un fenotipo determinado. En el andlisis de sangre lo Gnico
resenable es una discreta elevacion de las CPK, aunque sin
llegar a los niveles de las distrofinopatias.

El electromiograma muestra signos de denervacién, como
potenciales de fibrilacion espontanea y ondas positivas, asi
como potenciales de unidad motora de gran amplitud. La
velocidad de conduccién nerviosa esta conservada.

La biopsia muscular muestra un patron neuropatico
caracteristico, con fibras hipertrofiadas que normalmente
muestran propiedades histoquimicas de fibras tipo 1 (lentas)
y fibras pequenas de forma redondeada. Al igual que en la
DMD no suele ser necesaria excepto en los casos dudosos.
En caso de sospecha clinica que no se pueda confirmar con
el estudio genético se debe hacer el diagnéstico diferencial
que incluye otras entidades (tabla 4)3.

Evolucion

El espectro clinico y la evolucion son diferentes segln el
tipo, por lo que lo dividiremos por apartados:

Atrofia medular espinal tipo 0, prenatal o congénita
Inicio prenatal con ausencia o disminucion de movimientos
fetales, debilidad severa al nacimiento con hipotonia pro-
funday arreflexia. Fallo respiratorio precoz con expectativa
de vida inferior a los 6 meses sin soporte ventilatorio.

Atrofia medular espinal tipo i o enfermedad de
Werdnig-Hoffman

Inicio clinico entre el nacimiento y los 6 meses de vida.
Presentan debilidad muscular, arreflexia e hipotonia gene-
ralizada que afecta mas a las piernas que a los brazos, pobre
control cefalico y ausencia de sedestacion. Son caracteris-
ticos el llanto débil, la tos escasa, la disfagia y mal manejo
de las secreciones orales. La afectacion de la musculatura
intercostal, pero con el diafragma respetado, confiere al
torax un aspecto campaniforme ademas de causar un tipo
de respiracion paradojica caracteristica, con abdomen glo-
buloso.

Atrofia medular espinal tipo i

Los sintomas aparecen a partir de los 6 meses y antes de
los 18 meses; pueden sentarse sin soporte, aunque nunca
llegan a andar. Presentan debilidad progresiva proximal de
predominio inferior, hipotonia y arreflexia. Pueden presen-
tar temblor de manos, contracturas y anquilosis mandibular.
Desarrollan una escoliosis progresiva que, asociada a la debi-
lidad de la musculatura intercostal, causa la afectacion
pulmonar restrictiva. La rehabilitacion para evitar las con-
tracturas, la cirugia de la escoliosis y la ventilacion mecanica
no invasiva son pilares basicos en el tratamiento que deter-
minaran la evolucion. También es importante el tratamiento
de la disfagia y el control nutricional.

Atrofia medular espinal tipo 11 o enfermedad de
Kugelberg-Welander

Los sintomas se aprecian a partir de los 18 meses. Los
pacientes son capaces de caminar en algin momento, aun-
que la evolucion de la enfermedad acaba confinandolos a
la mayoria a una silla de ruedas. La afectacion respirato-
ria y la escoliosis son menos graves y pueden no necesitar
soporte respiratorio. En algunos casos la enfermedad se
estabiliza y los pacientes pueden caminar, aunque con difi-
cultad, durante décadas. La expectativa de vida es similar
a la poblacion general.

Atrofia medular espinal tipo v

La forma tipo v aparece en la segunda o tercera décadas
de la vida y, habitualmente, son pacientes que deambulan
durante toda la vida y con una afectacion clinica en general
leve o moderada'“.

Los pacientes con AME tienen un cociente intelectual
normal y en algunos casos superior a la media.

La evolucion y el pronédstico de la AME dependen obvia-
mente del fenotipo, pero también del manejo del paciente
y de la actitud respecto a las medidas terapéuticas' "¢,
Se recomienda como primer objetivo, una vez confirmado
el diagnostico, realizar un plan de tratamiento consen-
suado con la familia, determinar los objetivos y los limites,
evitando las decisiones en los momentos criticos con el
paciente en fallo respiratorio agudo. Idealmente el manejo
del paciente con AME debe ser multidisciplinar. Si la familia
decide realizar un tratamiento activo el primer paso seria
realizar un estudio del suefo para detectar la hipoventila-
cion nocturna, una ventilacion no invasiva durante el suefio
permitira a la musculatura descansar, normalizara la res-
puesta respiratoria a la hipercapnia y permitira al paciente
manejarse mejor durante el dia sin ventilacion. El uso de la
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Figura 1

ventilacion no invasiva también puede ser muy Util durante
las reagudizaciones respiratorias, asi como los asistentes de
la tos y la fisioterapia respiratoria; estos tratamientos se
revisan en un articulo posterior.

Fisiopatologia de la disfuncion respiratoria de
las enfermedades neuromusculares

Aunque el grado y la velocidad de instauracion de la dis-
funcion pulmonar en los nifos con ENM depende de la
enfermedad de base, de la coexistencia o no de otros
trastornos y de la variabilidad individual, todos compar-
ten unas mismas anomalias fisiolégicas que determinan una
afectacion respiratoria tipica'” que lleva a la insuficiencia
respiratoria y, ulteriormente, al fracaso respiratorio.

El fracaso respiratorio es la causa mas frecuente
de morbimortalidad en los pacientes con enfermedad
neuromuscular progresiva. Las causas de este fracaso res-
piratorio se pueden categorizar en aquellas que resultan de
enfermedad parenquimatosa pulmonar que condiciona una
insuficiencia respiratoria hipoxémica, y en las que se origi-
nan de la disfuncion de la bomba respiratoria; esta Gltima
comprende la musculatura respiratoria, la pared toracica
y el centro de control respiratorio’® (fig. 1). Aunque la
enfermedad del parénquima pulmonar (neumonias, episo-
dios recurrentes de aspiracion. . .) puede provocar problemas
respiratorios en estos ninos, el fracaso de la bomba respira-
toria suele ser el origen de su fracaso respiratorio cronico.

Disfuncion de la bomba respiratoria

La musculatura respiratoria

La afectacion de la musculatura en los pacientes con
ENM incluye casi de manera constante tanto a los mUs-
culos inspiratorios como a los espiratorios. La debilidad
de la musculatura respiratoria y una tos ineficaz son las
principales causas de las complicaciones que dan lugar a

A4

Insuficiencia respiratoria ventilatoria

Fisiopatologia respiratoria en el paciente con enfermedad neuromuscular.

morbimortalidad. El diafragma es el musculo inspiratorio
mas importante, responsable aproximadamente del 70% de
la ventilacion en reposo. La musculatura inspiratoria acceso-
ria incluye los misculos intercostales externos, el escalenoy
la musculatura esternocleidomastoidea. Los musculos espi-
ratorios incluyen los intercostales internos y los musculos
de la pared abdominal; estos mUsculos no son necesarios
durante la respiracion en reposo, por las propiedades elas-
ticas pasivas de la pared toracica, pero son importantes
para generar una tos eficaz'’. Al igual que ocurre con cual-
quier otro drgano, existe una reserva sustancial en el sistema
respiratorio e, inicialmente, los sintomas respiratorios pue-
den ser minimos. Asumiendo que el cerebro y los pulmones
funcionan adecuadamente, el fracaso respiratorio no suele
ocurrir hasta que la musculatura respiratoria ha perdido
hasta un 70-75% de su fuerza. La afectacion de la muscula-
tura respiratoria también puede verse enmascarada en estos
nifos por la disminucion de su actividad fisica, como conse-
cuencia de la debilidad de la musculatura de los miembros.
No es infrecuente, por lo tanto, que la debilidad muscu-
lar respiratoria pase desapercibida hasta que un episodio
agudo, como una infeccion o una aspiracion, ocasionen un
fracaso respiratorio.

Inicialmente, esta disminucion en la fuerza de la mus-
culatura respiratoria se traduce en una tos ineficaz y en
problemas para el manejo de las secreciones de la via
aérea, lo que predispone a que estos pacientes presenten
atelectasias de repeticion e infecciones respiratorias. Una
tos eficaz constituye un mecanismo de defensa del individuo
para aclarar la via aérea. Las fases de la tos se clasifican en:
1) inspiratoria; 2) compresiva; y 3) espiratoria. Durante la
fase inspiratoria los sujetos sanos tienen voliUmenes previos
de alrededor del 85-90% de su capacidad inspiratoria.
Después de que se inhale el suficiente volumen de aire, la
glotis se cierra automaticamente, lo que previene cualquier
salida de aire. La contraccion de los musculos espiratorios
(fase compresiva) mientras la glotis esta abierta inicia la
fase de expulsion durante la cual el aire de los pulmones es
forzado a salir. Se generan flujos espiratorios muy elevados,
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que facilitan la eliminacion de las secreciones bronquiales.
No se puede obtener una tos eficaz si una de estas fases
falla, lo que puede ocurrir en pacientes con ENM por varias
razones. La debilidad de la musculatura inspiratoria dismi-
nuye la capacidad del individuo para realizar una inspiracion
profunda para dilatar las vias aéreas intratoracicas®. La
disminucion de la fuerza y velocidad de contraccion de los
musculos espiratorios provoca una disminucion de los flujos
maximos, lo que condiciona la disminucion del esfuerzo
para toser y mal manejo de las secreciones. En condiciones
normales, los picos de flujo que se alcanzan asi de forma
espontanea con la tos oscilan entre 6 y 171/s. En las ENM
se observan valores muy inferiores, que pueden llegar a ser
incompatibles con la expectoracion?'.

La afectacion de los mlsculos inspiratorios produce un
patron restrictivo, con disminucion de la CV, la CPT y la
CRF, con una relacion FEV1/CVF relativamente normal. Si no
existe una afectacion importante de la musculatura espira-
toria los volimenes residuales se conservan. La caida de esta
CRF en los pacientes con ENM esta condicionada por la falta
de tono de los musculos toracicos, que no ejercen una opo-
sicion significativa al retroceso elastico del pulmén; junto
a esta debilidad hay disminucion de la distensibilidad de la
pared toracica. Estos cambios dependen fundamentalmente
del aumento de la rigidez de la caja derivada de la disminu-
cion mantenida de su expansion y la subsiguiente rigidez de
las articulaciones. Las alteraciones de los volumenes pul-
monares son atribuibles a una combinacion de debilidad
muscular con alteraciones de las propiedades mecanicas de
los pulmones y la pared toracica.

La reduccidn de la CRF aumenta el trabajo respiratorio’
dado que, a menores volimenes pulmonares, la distensi-
bilidad pulmonar disminuye. Ademas, la reduccién en los
volimenes pulmonares por la disminucion de la capacidad
inspiratoria favorece el colapso alveolar y altera el equili-
brio entre la ventilacion y la perfusion, lo que ocasiona un
intercambio gaseoso menos eficiente, con la consecuente
hipoventilacion, hipoxemia e hipercapnia.

Las alteraciones de la mecanica respiratoria no solo se
limitan a los pulmones y a la pared toracica, sino que
también pueden incluir la via respiratoria superior. Se ha
observado debilidad en la musculatura faringea en la DMD,
enfermedades de la neurona motora y la miastenia gravis.
La debilidad del musculo dilatador de la faringe disminuye el
calibre de la via aérea superior, lo que aumenta la resisten-
cia de esta durante la inspiracion. Esto supone una mayor
sobrecarga al diafragma y a los otros musculos inspirato-
rios, con el subsecuente aumento del trabajo respiratorio??.
Durante el suefo se anade la disminucion habitual del tono
motor de la via aérea superior, lo que favorece la aparicion
de hipoventilacion y SAOS.

La pared toracica

El patréon de restriccion pulmonar que se encuentra en
pacientes con ENM es a menudo mayor que el que se podria
llegar a predecir, teniendo en cuenta solo la disminucion de
la funcion de la musculatura inspiratoria. La distensibilidad
o compliance no es una propiedad exclusiva del pulmon, 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 pue-
den distenderse o cambiar su forma?*. El concepto opuesto
seria el de la elasticidad o «retroceso elastico», que puede
definirse como la tendencia para oponerse a la distension o
al cambio de forma, asi como la capacidad del pulmén y la
caja toracica para regresar a su volumen de reposo después
de haberse distendido?.

En los pacientes con ENM se ha documentado un aumento
del retroceso elastico, tanto del parénquima pulmonar como
de la pared toracica®. Los mecanismos precisos que llevan
a estos cambios no estan bien definidos y probablemente
tengan una naturaleza multifactorial. Asi, la disminucion
cronica de la amplitud de la respiracion en estos pacientes
puede producir anquilosis de las articulaciones costoes-
ternales y costovertebrales, lo que llevaria a una rigidez
progresiva de la caja toracica. La fibrosis de los musculos
intercostales o de elementos del tejido conectivoy las defor-
midades espinales también pueden reducir la distensibilidad
de la caja toracica. Con la evolucion del proceso, malforma-
ciones como la escoliosis toracolumbar, que es casi universal
en los ninos con DMD y va empeorando con el tiempo, agra-
varan mas aln la mecanica de la pared toracica.

Hay que senalar que en el nino pequefo con ENM lo que
podemos encontrar, al contrario de lo comentado anterior-
mente, es un aumento de la distensibilidad, una tendencia al
colapso incluso mayor que la de otros nifos pequenos sin esta
enfermedad, y puede que la rigidez que el pulmon va adqui-
riendo de forma pasiva no se alcance hasta los 4 anos o mas.
Cuando la ENM se inicia en edades muy tempranas (AME tipo |
y 11, distrofia muscular congénita, entre otras) se puede afec-
tar la plenitud del desarrollo toracopulmonar, lo que podria
influir adicionalmente en la distensibilidad pulmonar. La dis-
torsion de la pared toracica puede ocasionar deformidades
como pectus excavatum?®, que pueden comprometer ain
mas los volumenes corrientes. Existe la preocupacion de que
esta respiracion a volumenes menores desde el nacimiento
pueda comprometer un desarrollo pulmonar adecuado?’.

El centro de control respiratorio

Muchas ENM que cursan con debilidad de la musculatura
respiratoria también asocian alteraciones en la funcion del
sistema nervioso central (SNC). La depresion del centro res-
piratorio puede conducir también a un fracaso de la bomba
respiratoria. De hecho, el funcionamiento adecuado del SNC
es particularmente importante en los pacientes con debi-
lidad muscular, especialmente si tenemos en cuenta que
el fracaso respiratorio se presenta inicialmente durante el
sueno, una fase en la que se precisa un control adecuado
de las respuestas del centro respiratorio. Secundariamente,
ademas, los trastornos respiratorios del suefio pueden pro-
ducir alteraciones sobre el centro de control respiratorio;
en los pacientes con insuficiencia respiratoria crénica la res-
puesta a la hipercapnia puede ser inadecuada.

En aquellos casos en los que exista debilidad bulbar
se dificulta ain mas el mecanismo de la tos, compro-
metiendo una movilizacion adecuada de las secreciones.
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Ademas, se asocian alteraciones en la coordinacion de la
succion-deglucion que pueden dar lugar a aspiraciones de
repeticion, infecciones respiratorias, con bronconeumonia
y afectacion parenquimatosa irreversible como bronquiec-
tasias, fibrosis pulmonar?’, lo que se afade a la presencia
frecuente de microatelectasias en estos ninos como conse-
cuencia de la disminucion de la distensibilidad pulmonar y
de la caja toracica.

Una vez que la reserva respiratoria se ve comprometida,
cualquier aumento de la sobrecarga puede conducir a fatiga
del diafragma y fracaso respiratorio. Entre los factores que
pueden aumentar esta sobrecarga se incluyen un incremento
de la frecuencia respiratoria (por ejemplo, por fiebre), un
aumento en la rigidez de los pulmones (por consolidacion,
atelectasia, etc) y/o por distension abdominal (por ejemplo,
en el contexto de una gastroenteritis).

Evaluacion en consulta: clinica y exploracion
funcional respiratoria

Evaluacion clinica

El objetivo de la evaluacion por el neumoélogo del paciente
con ENM es determinar el grado de extension y pro-
gresion de la debilidad muscular y su repercusion en la
funcion pulmonar, asi como identificar comorbilidades aso-
ciadas, mediante la anamnesis, exploracion fisica y pruebas
complementarias’. Las principales complicaciones pulmona-
res de las ENM se expresan en la tabla 5.

Se deben identificar en cada visita sintomas y signos que
hagan sospechar la presencia de debilidad muscular y la pro-
gresion de la misma. Hay que preguntar sobre la existencia
de cambios en la fuerza de la voz o de la tos, babeo, dificul-
tad para el aclaramiento de las secreciones, la existencia de
atragantamiento con la comida o la bebida, dificultad para
la masticacion e intolerancia al declbito. También se debe
interrogar sobre la frecuencia y gravedad de las infeccio-
nes respiratorias, los sintomas de hipoventilacion nocturna
(tabla 6) y la existencia de afeccion respiratoria durante el
suefo’.

La exploracion fisica debe incluir una auscultacion pul-
monar en la que se valorara el grado de ventilacion alveolar y
la existencia de secreciones retenidas, que se van a manifes-
tar predominantemente en forma de roncus y crepitantes.
La frecuencia respiratoria es un buen indicador de la fun-
cion respiratoria general. Hay que tener en cuenta que
estos pacientes tienen una respiracion mas rapida y super-
ficial, incluso en situacion estable. La valoracion del estado

Tabla 5 Complicaciones respiratorias de las ENM

Pérdida de funcion pulmonar

Retencion de secreciones en vias aéreas

Alteraciones de la deglucion, pérdida de la proteccion de la
via aérea y enfermedad pulmonar aspirativa

Impacto del estado nutricional

Impacto de la escoliosis

Enfermedad respiratoria durante el suefo

Fallo respiratorio por el dia

Fallo respiratorio agudo

Tabla 6 Sintomas que deben hacer sospechar la existencia
de hipoventilacion

Cefalea matutina o continua

Fatiga

Despertares con disnea o taquicardia
Somnolencia diurna

Pesadillas

Falta de atencion

Sintomas y signos de fallo cardiaco derecho
Irritabilidad, ansiedad

Mal rendimiento escolar

Depresion

Dolores musculares

Pérdida de peso

Obesidad

nutricional es esencial, pues tanto la desnutricion como el
sobrepeso pueden afectar de forma importante a la funcion
respiratoria. La incoordinacion toracoabdominal, sobre todo
con el paciente en decubito supino, sugiere la presencia de
debilidad diafragmatica.

Se debe valorar la presencia y gravedad de las altera-
ciones esqueléticas. La deformidad de la caja toracica de
forma secundaria a la debilidad muscular ocasiona un tras-
torno ventilatorio restrictivo afadido al ya originado por la
propia debilidad muscular. El componente de cifosis y esco-
liosis que se suma en estos enfermos acelera la aparicion de
insuficiencia respiratoria.

La valoracion clinica no es capaz de predecir la existencia
de alteraciones en la funcion pulmonar, o las alteraciones
respiratorias durante el suefo, por lo que es imprescindible
hacer un seguimiento reglado con pruebas especificas para
estas condiciones.

Evaluacion de la funcion pulmonar

Los diversos consensos internacionales sobre el cuidado de
pacientes con ENM?®?° recomiendan evaluar al menos las
siguientes pruebas:

- Espirometria con curva flujo volumen forzada para valorar
los volumenes pulmonares y la funcion de las vias aéreas.

- Presiones inspiratorias y espiratorias maximas (PIM/PEM)
y flujo pico de tos (FPT) para la valoracion de la fuerza de
los mUsculos respiratorios.

- Registro de pulsioximetria para detectar hipoxemia.

Estas pruebas deben comenzar a realizarse en cuanto
el paciente pueda colaborar (alrededor de los 4-6 anos).
Se recomienda realizar los estudios de funcion pulmo-
nar (espirometria, PIM/PEM y FPT) cada afo hasta que se
comience a detectar una alteracion de las mismas. Desde
este momento hasta que el paciente tenga una CVF <60%
y/0 PIM/PEM < 60 mm Hg, se recomienda realizar pruebas de
funcion pulmonar cada 6 meses y un registro domiciliario
de saturacion de O, anualmente. Cuando el paciente tenga
una caida de la CVF por debajo del 60% o del PIM/PEM por
debajo de 60 mmHg, entonces las pruebas de funcién pul-
monar se realizaran trimestralmente, se hara un registro de
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Figura 2 Cambios en los voliumenes pulmonares en paciente con enfermedad neuromuscular. Se aprecia una disminucion de la
capacidad inspiratoria y espiratoria con disminucion progresiva de la CV con volumen residual normal o elevado.

saturacion domiciliario cada 6 meses y una polisomnografia
cada afio segiin proponen diversos autores’3°. Pueden existir
diferencias de criterios segun los consensos internacionales
que se analicen.

Espirometria

La espirometria es la prueba mas asequible y Gtil para la
valoracioén del funcionalismo pulmonar en estos pacientes.
Con un buen técnico de funcion pulmonar es realizable y
reproducible en muchos nifos por encima de 4 anos. Desde
un punto de vista técnico hay que prestar especial atencion
al sellado de la boquilla con los labios durante las maniobras
espirométricas. En niflos con ENM y escoliosis la medida de
la talla puede no ser real o factible. En estos casos se puede
utilizar la medida de la envergadura de los brazos (distan-
cia entre las puntas de los dedos corazon con los brazos del
paciente extendidos en cruz) en lugar de la talla para pre-
decir los valores tedricos de la espirometria. En la infancia
la envergadura es 1-2cm menor que la talla. A los 10 afos
en nifos y a los 12 anos en nifas se igualan talla y enverga-
dura. Posteriormente la envergadura sobrepasa la talla en
los hombres en 4cmy en las mujeres en 2 cm (para una mejor
estimacion de la talla dividir la medida de la envergadura
en ninas entre 1,01 y en ninos entre 1,03).

La funcion pulmonar de los niflos con ENM presenta tipi-
camente un patroén restrictivo. La debilidad de los muUsculos
inspiratorios provoca una disminucion de la capacidad inspi-
ratoria y la debilidad de los muasculos espiratorios produce
una disminucion de la capacidad espiratoria, y la combina-
cion de ambos produce una disminucion progresiva de la CV
con volumen residual normal o elevado (fig. 2). La facili-
dad para la medicion de la CV la hace ideal para realizar
medidas repetidas en la monitorizacion de un paciente neu-
romuscular. En la curva flujo-volumen existe una reduccion
de los flujos inspiratorios y espiratorios dependientes del
esfuerzo, mostrando una curva de aspecto redondeado, con
un tiempo de flujo espiratorio pico retardado y una caida
brusca del flujo forzado cerca de la CRF (fig. 3). General-
mente los nifios con DMD tienen un incremento de los valores
absolutos de la CV con la edad hasta los 10-12 anos, en
que alcanzan una meseta y a partir de ahi comienza a des-
cender. En condiciones normales la CV medida en decubito

5

Figura3 Curva flujo-volumen en paciente con enfermedad de
Duchenne. Se observa un tiempo de flujo espiratorio pico retar-
dado y una caida brusca del flujo dando a la curva un aspecto
redondeado.

supino no debe ser mas del 10% inferior a la medida con el
paciente sentado, pero cuando se produce una debilitacion
del diafragma esta diferencia se va incrementando. Se ha
encontrado una relacion clara entre la fuerza diafragmatica
(valorada midiendo las presiones transdiafragmaticas) y el
porcentaje de caida de la CV con el paciente en declbito
supino, de forma que una CV en declibito mas de un 20%
menor que sentado sugiere debilidad diafragmatica signifi-
cativa y el paciente tiene riesgo de sufrir hipoventilacion
nocturna aunque no tenga sintomas durante el dia’’.

En ENM cronicos puede existir una disminucion de la CV
también por reduccion de la complianza pulmonar y de la
caja toracica y por atelectasias pulmonares. La escoliosis
va a acrecentar de forma importante la enfermedad res-
trictiva. Sin embargo, la estabilizacion de la columna no
parece afectar al grado de caida progresiva de la CV en estos
pacientes.

La afectacion de la musculatura de la via aérea superior
puede evaluarse con la observacion cuidadosa de la curva
flujo-volumen. La presencia de un contorno anormal y par-
ticularmente la existencia de una meseta en el asa de flujo
inspiratorio, asi como oscilaciones en el flujo, puede demos-
trar una disfuncion de la via aérea superior®' (fig. 4).

A pesar de la reduccion en los volimenes pulmonares se
observa con frecuencia un incremento del volumen residual,
que probablemente refleje una alteracién mas intensa en
los mUsculos espiratorios que en los inspiratorios en estos
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Figura 4 Curva flujo-volumen con oscilaciones en el flujo
espiratorio y meseta en el flujo inspiratorio que indica la pre-
sencia de afectacion de la via aérea superior.

pacientes. Existe una correlacion inversa entre la relacion
VR/CPT y la presion espiratoria maxima en boca (PEM).

Es dificil valorar si un enfermo neuromuscular puede
tener ademas enfermedad obstructiva asociada, pues los
flujos espiratorios estan disminuidos mas por la falta de
esfuerzo muscular que por la obstruccion bronquial. Ade-
mas, el incremento del VR en estos pacientes esta mas
relacionado con la debilidad de los musculos espiratorios
que con la existencia de atrapamiento aéreo debido a obs-
truccion bronquial. Una técnica que puede solventar este
problema es la oscilometria forzada, pues al no requerir
esfuerzo muscular puede valorar la existencia de una obs-
truccion verdadera.

La CV es un predictor de susceptibilidad a la infeccion:
una CV < 1,11 L en adultos predice riesgo de infeccion con una
sensibilidad del 90,5% y una especificidad del 70,8%. La CV
puede también predecir la supervivencia en nifios y adoles-
centes con DMD. En nifos con CV < 11 la supervivencia media
fue de 3,1 afos y a los 5 afos fue de un 8%>. Este estudio se
realizo en pacientes que no recibieron tratamiento con VNI,
por lo cual, actualmente, se espera una mayor superviven-
cia, dado que la VNI esta mejorando el prondstico de estos
pacientes.

El problema que presenta la medicion exclusiva de la CV
es que la disminucion de la misma no aparece hasta que
existe una debilidad muscular pronunciada. No son necesa-
rias presiones musculares importantes para llenar y vaciar
los pulmones. Otro problema importante con la medida de
la CV es que depende de una maniobra que exige una gran
colaboracion por parte del paciente y que cualquier enfer-
medad respiratoria, ademas de la muscular, puede producir
una reduccion de la CV. De todos modos la medida de la
CV continua siendo la prueba mas practica de las existentes
para la valoracion del nifio con ENM.

Presiones maximas en boca

La valoracion de la fuerza de los muUsculos respiratorios
es una parte importante de la evaluacion funcional de un
enfermo neuromuscular. La técnica mas empleada es la
medida de las presiones estaticas maximas en la boca: pre-
sion inspiratoria maxima (PIM) y presion espiratoria maxima
(PEM). Esta técnica valora la fuerza global o la presion
que los mUsculos respiratorios pueden generar contra una
oclusion en la boca. La PIM es un indice de la fuerza
diafragmatica y la PEM mide la fuerza de los musculos abdo-
minales e intercostales. El equipo requerido puede ser un

manometro o un sistema electrénico. Dado que la medida de
las presiones maximas es esfuerzo dependiente, es impres-
cindible que el técnico sea capaz de motivar al paciente
para que realice los maximos esfuerzos posibles. La PEM se
mide en CPT y la PIM en volumen residual.

La técnica es sencilla. El sistema debe ser calibrado
apropiadamente segun las instrucciones del fabricante. Para
medir la PIM se manda al paciente exhalar todo el aire
hasta el volumen residual, cerrar bien los labios alrededor
de la boquilla y realizar una inhalaciéon con la maxima fuerza
posible durante al menos 1s. Se deben obtener al menos 3
esfuerzos, con un maximo de 8, con los 2 mas elevados que
difieran menos de un 10%. Se debe permitir al paciente des-
cansar entre 30y 60s entre los esfuerzos. Para medir la PEM
se manda al paciente realizar una inspiracién maxima hasta
CPT y posteriormente exhalar con la maxima fuerza posi-
ble durante al menos 1s. Se deben repetir también varias
maniobras y lograr una variacion menor del 10% entre las 2
mejores. Es imprescindible observar que no existan escapes
de aire durante la maniobra. Los valores de ambas presio-
nes se dan en cmH,0; la PIM es un valor negativo y la PEM
positivo.

Los valores normales en nifios mayores de 6 anos de
edad son bastante similares a los de los adultos (entre 80
y 120 cm H,0) siendo algo mayor en varones. Una PIM menor
de -80 o una PEM mayor de +80 excluyen la existencia de
debilidad muscular respiratoria significativa. Esta medida
depende completamente de la colaboracion del paciente,
y no siempre tienen una reproductibilidad adecuada. En un
paciente bien entrenado puede ser muy util para valorar la
progresion de la enfermedad.

En los pacientes con ENM generalizada se produce
una disminucion similar en las presiones inspiratorias y
espiratorias, sin embargo, en algunos pacientes con disminu-
cion desproporcionada de la fuerza diafragmatica podemos
encontrar una alteracion mayor en la PIM que en la PEM.
Dado que las presiones espiratorias se miden en CPT, cuando
existe una disminucion de la misma por la enfermedad pul-
monar, puede existir una PEM exageradamente disminuida
que puede hacernos subestimar la fuerza muscular. Por otro
lado, cuando existe una enfermedad pulmonar obstructiva
con incremento del VR, se produce una diminucion de la
capacidad de contraccion de los masculos inspiratorios con
una disminucion de la PIM. Por este motivo es conveniente
realizar una mediciéon de volimenes pulmonares mediante
pletismografia (CPT), para poder evaluar correctamente los
resultados, en los casos que exista enfermedad parenquima-
tosa pulmonar asociada a la ENM.

Flujo pico de tos

La capacidad para toser requiere el uso coordinado de mUs-
culos inspiratorios y espiratorios. La eficacia de la tos se
puede evaluar determinando el FPT que se realiza con un
medidor de flujo espiratorio maximo (FEM) utilizando una
pieza bucal o una mascarilla facial. Se anima al paciente a
realizar un esfuerzo maximo de tos (se elige el mejor de 4
a 7 intentos) y se mide el flujo maximo conseguido, reflejo
de la eficacia de los muUsculos espiratorios. En adultos lo
normal es tener un FPT superior a 350l/min. Cifras infe-
riores a 270/min, tanto en situacion aguda como cronica,
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indican deterioro en la capacidad para eliminar secreciones
y establecen la necesidad de aplicar técnicas de tos asistida.
En nifos se ha comprobado que un FPT <160 /min predice
la frecuencia de exacerbaciones pulmonares graves con una
sensibilidad del 75% y una especificidad del 79%'-3°.

Gases sanguineos

La debilidad muscular progresiva provoca hipoxemia, gene-
ralmente en relaciéon con una alteracion de la relacion
ventilacion/perfusion y posteriormente un fallo ventilato-
rio con hipoventilacion global que provoca tanto hipoxemia
como hipercapnia. Un incremento de la PaCO; diurna por
encima de 45 mmHg es indicativo de hipoventilacion noc-
turna (sensibilidad 91% pero especificidad del 75%) y un
aumento del exceso de bases igual o mayor a 4 mmol/l tiene
una gran especificidad (100%), pero una baja sensibilidad
(55%). Para evitar la realizacion de gasometria en la con-
sulta podemos utilizar un pulsioximetro y un capndgrafo,
que nos daran una medida fidedigna de la Sa 0, y de la PaCO,
del paciente, en condiciones basales, siempre que no exista
situacion de shock o anemia severa.

Trastornos del suefo en enfermos
neuromusculares

Los pacientes con ENM tienen elevada predisposicion a
padecer trastornos respiratorios del suefio (TRS) y otros tras-
tornos del suefo (TS), como excesiva somnolencia diurna o
multiples despertares, independientes del TRS, que propor-
cionan una mala calidad del sueno. Pueden presentar todo
el espectro de TRS: SAQOS, sindrome de resistencia aumen-
tada de la via aérea superior (SRAVAS), apneas centrales,
caida en la saturacion de O, en suefio REM e hipoventila-
cion en sueno REM y NREM. El patron del TRS dependera de
la rapidez de progresion de la enfermedad y de los mUscu-
los mas afectados. Diferentes mecanismos estan implicados
en la aparicion de los TRS como debilidad de los musculos
respiratorios (especialmente el diafragma) y de la via aérea
superior (VAS), patron respiratorio restrictivo y control ven-
tilatorio durante el suefio. Ademas, la mala calidad de suefio
puede ser debida a dolor, disminucion o ausencia de movili-
dad en la cama, dificultad en el aclaramiento de secreciones
y trastornos asociados como ansiedad o depresion.

Prevalencia

Se estima que un nifo con una ENM tiene un riesgo de TRS
10 veces superior a la poblacién general®. Anormalidades
en el intercambio de gases y disrupcion de la arquitectura
del suefo también son muy frecuentes. Asi, en la DMD se
ha encontrado que hasta un 31% present6 SAOS e hipoventi-
lacidn en el 32%8. Excesiva somnolencia diurna (ESD) se ha
documentado entre 33-77% de enfermos con distrofia mio-
tonica. En la miastenia gravis se ha observado que hasta un
60% pueden padecer SAOS.

Fisiopatologia

Al inicio del suefo existe una reduccion en la actividad mus-
cular de la VAS con aumento de la resistencia de la VAS. Hay

un aumento de la complianza de la caja toracica y cambios
en la posicion y fuerza del diafragma. En suefio REM hay ato-
nia muscular generalizada, excepto de los mUsculos oculares
y diafragma, por tanto, el diafragma es el masculo del que
dependera la respiracion. Cuando el diafragma esta afec-
tado la respiracion es irregular con disminucion de la ven-
tilacion minuto, menor capacidad residual funcional (CRF)
y reserva de 0,. Otro aspecto a recordar es que durante
el sueno se produce una menor respuesta ventilatoria a la
hipercapnia respecto a la vigilia, con aumento de la PaCO,
(3-4mmHg). Estos cambios fisiologicos pueden ocasionar
alteraciones del intercambio gaseoso. Por todo ello, son
especialmente vulnerables a TRS con multiples factores que
contribuyen a su aparicion, siendo los mas relevantes: debili-
dad del diafragma y de otros musculos, aumento de la colap-
sabilidad de la VAS, patron de funcion pulmonar restrictivo
(escoliosis, obesidad) y afectacion del centro ventilatorio.

Musculos respiratorios y de la via aérea superior

La debilidad del diafragma condiciona hipoventilacion en
suefio REM y en posicion supina. En vigilia utilizan muscu-
los accesorios inspiratorios y abdominales para mantener
el volumen minuto mediante elevacion de la frecuencia
respiratoria para compensar el volumen tidal menor. La espi-
racion es por debajo de la CRF, permitiendo una inspiracion
pasiva. El mayor trabajo respiratorio conlleva a situaciones
de fatiga muscular que se evidencian durante el suefo.

La colapsabilidad de la VAS puede estar incrementada
por la debilidad de los musculos de la VAS, que si se
asocia a factores anatomicos como anomalias craneofacia-
les, hipertrofia adenoamigdalar, favorece la aparicion de
SAOS. Se ha de pensar en SAOS en edades menores de
10 anos; la adenoamigdalectomia lo mejora en muchos
casos. También enfermedades con afectacion predominan-
temente de los mUsculos de la VAS y afectacion bulbar tienen
mayor predisposicion a SAOS (distrofia miotonica, neuro-
patias motoras-sensitivas y algunas miopatias congénitas).
Ademas, una debilidad muscular de la VAS muy acentuada
con preservacion del diafragma condiciona que la colapsa-
bilidad se incremente al generar el diafragma una elevada
presion negativa inspiratoria.

Un patron restrictivo pulmonar es frecuente en ENM
asociado a debilidad muscular, escoliosis y obesidad. La
escoliosis es una complicacion muy frecuente que reduce
la complianza de la caja toracica, favorece la presencia
de hipoventilacion y atelectasias, altera la relacion ventila-
cion/perfusion pulmonar y aumenta el trabajo respiratorio.
La estabilizacion de la columna vertebral reduce la mor-
bilidad respiratoria al preservar la mecanica pulmonar. Por
otra parte, la obesidad es un riesgo conocido para presen-
tar SAOS (mayor colapsabilidad de la VAS, menor volumen
pulmonar...).

Centro respiratorio

En general, los sujetos con ENM tienen una respuesta
ventilatoria normal**. No obstante, en algunas miopatias
congénitas puede existir un trastorno del control ventila-
torio per se. Por otra parte, una hipoventilacion cronica
conduce a fatiga muscular y tolerancia de la hipercapnia
debido a menor respuesta ventilatoria por alteracion de los
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quimioreceptores. La alteracion de la respuesta ventilatoria
a los niveles de CO, por un lado beneficia al elevar el umbral
de arousal, y evitar asi la disrupcion del sueno, pero por otra
parte prolonga los eventos con hipoventilacion pronunciada.

Alteracion de mecanismos regulatorios del suefio

Una excesiva somnolencia diurna es comun en los pacientes
con ENM y esta puede presentarse sin SAOS asociado. Asi,
la distrofia miotdnica puede presentar somnolencia severa
e inicio del suefo en REM, rasgos tipicos de la narcolepsia;
algunos presentan niveles bajos de hipocretina, con lo que
se ha postulado una afectacion hipotalamica.

Tipos de trastornos respiratorios del suefo

- SAOS. Los eventos obstructivos son mas frecuentes en
sueno REM, y cuando hay afectacién mayor de muscu-
los respiratorios accesorios y de VAS. Suele preceder a la
hipoventilacion.

- Hipoventilacion. Es caracteristico que al inicio solo se pro-
duzca en sueno REM; al avanzar la enfermedad afecta a
todas las fases del sueno. Puede estar presente a pesar
de normocapnia diurna. Es habitual cuando se afecta el
diafragma. Si se eleva el umbral de arousal, como con-
secuencia de una hipoventilacion cronica no tratada, se
permite largos y pronunciados periodos de hipoventila-
cion sin despertares que conducen a fallo ventilatorio e
hipertension pulmonar y sobrecarga cardiaca.

- Sueno fragmentado. El umbral de arousal condiciona que
se produzca un despertar ante elevaciones de CO,, y tam-
bién ante presion intratoracica negativa en un intento de
abrir la VAS. Aunque el arousal es un mecanismo protec-
tor, un elevado numero de despertares reducen el tiempo
total de suefio (TTS), asi como el suefio REM y el suefo de
ondas lentas (reparador). Se manifiesta con somnolencia
y fatiga diurna.

Trastornos respiratorios del suefio en determinadas
enfermedades neuromusculares

La distribucion de la debilidad muscular y la rapidez de pro-
gresion de la ENM influyen en el tipo de TRS. Generalmente,
los TRS se correlacionan con la severidad de la debilidad
muscular. Por tanto, el tipo y grado de musculos afectos,
ademas de la edad del paciente, son factores determinantes
en la gravedad del TRS.

Distrofia muscular de Duchenne

En fases precoces hay afectacion de musculos de la VAS e
intercostales, con preservacion del diafragma que progresi-
vamente se afecta también. Asi, hasta los 10 afios de edad,
es mas frecuente el SAOS (habitualmente se resuelve con
adenoamigdalectomia), y posteriormente la hipoventilacion
nocturna.

Atrofia muscular espinal
Suele estar preservado el diafragma, y hay mayor afecta-
cion de los musculos intercostales, pudiendo observarse

desaturacion en sueio REM sin hipercapnia con anterioridad
a la hipoventilacion de fases mas avanzadas.

Miastenia gravis
Los TRS son muy frecuentes; predomina el SAOS.

Distrofia mioténica

Son muy frecuentes los TRS, pudiendo presentar todo el
espectro. Ademas, hasta un 33% de los nifos presentan
movimientos periodicos de piernas que producen sueno frag-
mentado.

Evaluacion clinica

La historia clinica debe investigar la presencia de ron-
quido, suefo inquieto, arousals frecuentes, sudoracion
nocturna, somnolencia diurna, cefalea y letargia matu-
tina. Se debe valorar también las consecuencias de los TRS
como estancamiento ponderal y trastornos neurocogniti-
vos. Estos sintomas son inespecificos, de inicio insidioso e
incluso se consideran erroneamente como parte de la pro-
pia evolucion de la enfermedad. Ademas, sintomas como
fatiga, problemas de deglucion, tos ineficaz, pérdida de
peso e infecciones respiratorias frecuentes sugieren empeo-
ramiento del trastorno muscular con agravamiento de los
posibles TRS presentes. Los cuestionarios clinicos y de cali-
dad de vida son Utiles para caracterizar y monitorizar de
forma sistematica los sintomas y consecuencias de los TRS,
ademas de evaluar la respuesta al tratamiento con VNI.

Se utilizan como criterios predictores de hipoventi-
lacion durante el suefio: FVC<60%, PaCO,>45mmHg y
EB>4mmol/l diurnos®. La caida de la CV en supino es
indicativa de afectacion diafragmatica. Sin embargo, la espi-
rometria es poco sensible y estos valores de intercambio
gaseoso son sugestivos de hipoventilacion ya instaurada.
Parece mas apropiado valorar la presencia de TRS con una
prueba que evalle la ventilacion durante el suefo. La poli-
somnografia (PSG) es la prueba mas precisa y fiable para
el diagnostico de los TRS. Si no se dispone de PSG una pul-
sioximetria nocturna junto con una monitorizacion continua
de CO; (capnografia) es una alternativa valida. Es aconseja-
ble también titular los parametros ventilatorios del paciente
en el laboratorio de sueno si es posible y monitorizar la
ventilacion periodicamente, ya que los requerimientos ven-
tilatorios pueden cambiar a lo largo de su evolucion y en
determinadas situaciones.

Manejo de los trastornos del suefio

No esta establecido claramente cuando comenzar la VNI. Se
considera apropiado iniciar VNI ante la presencia de SAOS
(en caso de que no se resuelva con cirugia adenoamigda-
lar) y/o hipoventilacion, objetivado por estudio de suefio. Se
define hipoventilacion nocturna en nifos si PaCO, > 50 mm Hg
durante > 25% del TTS (medida por capnografia transcutanea
o espirada)*. En adultos también definen hipoxemia durante
el suefo si la saturacion nocturna de O, es<90% durante
>5min con nadir de 85% o al menos > 30% del TTS con satu-
racion nocturna de 0, <90%. Si se detecta hipoxemia no se
aconseja administrar oxigeno sin ventilacion complementa-
ria, ya que la hipoxemia suele asociarse a hipoventilacion,
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y se agravaria la hipercapnia. Una indicacion evidente de
inicio de VNI es PaCO, > 45 mm Hg diurna, aunque es prefe-
rible actuar antes y no obviar la hipoventilacion nocturna
precedente. La VNI estabiliza la VAS, mejora la eficiencia
del sueio, la mecanica pulmonar, normaliza gases arteria-
les y reduce el trabajo respiratorio. Los TRS preceden al
fallo ventilatorio diurno; estudios recientes apuntan a que
el diagnostico y tratamiento precoz de estos contribuyen a
mejorar el pronostico de estas enfermedades y mejorar su
calidad de vida.

La presion continua positiva en la via aérea (CPAP) debe
usarse cuando existe SAQOS, y en la hipoventilacion se reco-
mienda ventilacion a 2 niveles de presion (BIPAP). Ante una
ESD, corregido ya el TRS, se puede dar modafinilo, por ejem-
plo en la distrofia mioténica. Otros aspectos a tratar son el
adecuado control del dolor y rigidez muscular, posicion y
movilidad en la cama.

Otras comorbilidades en las enfermedades
neuromusculares

Cardiopatia

Muchas de las ENM pueden tener repercusion cardiologica,
en ocasiones con gran relevancia clinica. La miocardiopatia
dilatada o hipertrofica, asi como los trastornos del ritmo y
de la conduccion son las principales manifestaciones, que
varian en funcién de la enfermedad de base®’.

Distrofia muscular de Duchenne

La afectacion cardiaca en esta enfermedad es frecuente
y precoz, pudiendo aparecer las primeras manifestaciones
alrededor de los 6 anos de edad, y estando presentes al final
de la adolescencia entre el 95-100% de los casos.

Es habitual encontrar alteraciones del ritmo y de la
conduccidn, siendo la taquicardia sinusal inapropiada la
manifestacion mas frecuente. La presencia de ondas R altas
o cociente R/S incrementado en precordiales derechas,
ondas Q anormales y ondas T melladas es habitual en el elec-
trocardiograma (ECG). Entre los trastornos de conduccion
los defectos de conduccion intraauricular e infranodales son
los mas comunes. En la ecocardiografia es posible detectar
los hallazgos tipicos de una miocardiopatia dilatada, como
dilatacion ventricular derecha e izquierda y disminucién de
la fraccion de eyeccion. La alteracion ecocardiografica mas
precoz es la alteracion de la distensibilidad del ventriculo
izquierdo.

Las alteraciones en el ECG y la ecocardiografia acos-
tumbran a ser subclinicas hasta los 10 afos de edad, y
habitualmente no progresan o lo hacen lentamente. La
intensidad de la miocardiopatia no esta en relacion con
la severidad del resto de enfermedad. La evolucion de la
enfermedad en comparacion con la lenta progresion de la
afectacion cardiaca comporta que Unicamente la taquicar-
dia sinusal inapropiada acostumbre a poder tener relevancia
clinica. En un 40% de los casos en estadios avanzados de
pacientes no ventilados aparece fallo cardiaco, que parece
mas relacionado con el fracaso ventilatorio y la hipertension
pulmonar que con la propia cardiopatia.

Enfermedad de Becker

Entre un 65-75% de los pacientes afectados por la enfer-
medad de Becker presentan alteraciones a nivel cardiaco,
pudiendo producirse en estadios preclinicos de la misma. Los
hallazgos caracteristicos en el ECG de estos pacientes son los
mismos que en los afectados por la DMD. En la ecocardio-
grafia pueden observarse signos de miocardiopatia dilatada,
también habituales en los pacientes con DMD.

La incidencia de la miocardiopatia se incrementa con la
edad, aunque la gravedad es independiente a ella. El grado
de afectacion a nivel cardiolégico tampoco tiene relacion
con la intensidad de los sintomas extracardiacos. A diferen-
cia de la DMD, la miocardiopatia puede comprometer la vida
del paciente, puesto que las manifestaciones extracardia-
cas son menos relevantes y tienen menos repercusion en la
esperanza de vida de los pacientes.

Atrofias musculares espinales

Principalmente se han descrito alteraciones cardiologicas
en la AME tipo m. Las principales manifestaciones son
la miocardiopatia dilatada, alteraciones en la conduccién
(especialmente bloqueo AV completo), fibrilacion auricular
y paralisis auricular. También pueden observarse signos elec-
trocardiograficos de sobrecarga del ventriculo derecho por
hipertension pulmonar secundaria a los trastornos ventila-
torios de la enfermedad.

Trastornos nutricionales y de la deglucion

Las alteraciones a nivel digestivo en los ENM son muy fre-
cuentes, y en muchas ocasiones infravaloradas. En una
revision de 451 pacientes de edad pediatrica y adultos
afectados por diversas ENM (DMD, distrofia muscular facio-
escapulo-humeral, AME, miastenia gravis, dermatomiositis
y polimiositis), el 34,9% de ellos padecian algun tipo de
trastorno de la alimentacion®. De forma global, las altera-
ciones que con mayor frecuencia presentan estos pacientes
son limitaciones en la apertura de la boca, alteraciones de la
masticacion, de la deglucion y reflujo gastroesofagico (RGE).
Si nos centramos en pacientes afectados por la DMD, aproxi-
madamente el 10% de ellos sufre problemas en la apertura
de la boca y un 20% dificultades en la masticacion®. En
pacientes con AME tipo 11 los porcentajes que se hallaron de
pacientes afectados por estas alteraciones son similares®.
En ambos casos la frecuencia de aparicion de estas compli-
caciones aumenta con la edad. Estas afectaciones pueden
tener como consecuencia trastornos de la deglucion que
pueden comportar, entre otras complicaciones, alteraciones
nutricionales y sobreinfecciones respiratorias secundarias a
aspiraciones. Es por este motivo que es de gran importancia
el abordaje multidisciplinar de estas enfermedades, con una
evaluacion seriada de la ingesta de los pacientes, una explo-
racion fisica completa con parametros antropométricos y
analisis con marcadores nutricionales.

Una deglucion normal se divide en 3 fases: oral, faringea
y esofagica. Durante la fase oral la boca, la lengua y los
dientes forman el bolo alimenticio que posteriormente
se impulsa hacia atras mediante la lengua. El cierre de
la laringe confiere proteccion a las vias respiratorias. La
laringe realiza un movimiento hacia arriba y adelante que,
ademas de proporcionar una proteccion adicional a las vias
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respiratorias, mantiene relajado el esfinter esofagico supe-
rior. La disminucion de presion de este esfinter posibilita el
desplazamiento del bolo desde la base de la lengua hasta
faringe inferior y esdfago superior. El peristaltismo iniciado
en la base de la lengua y la pared faringea posterior despeja
la faringe de los residuos del bolo.

La disfagia en enfermedades musculares cronicas se debe
principalmente a la debilidad muscular*'. La debilidad en la
lengua, musculatura de la cara y mandibula pueden dete-
riorar la capacidad de preparar el bolo adecuadamente y
recuperar las particulas del mismo. La debilidad palatina
puede favorecer la regurgitacion nasal. La debilidad de los
musculos suprahioideos ocasiona un deterioro de la apertura
del esfinter esofagico superior. Esto, a su vez, produce un
deterioro en el transito del bolo, acumulacion en la faringe
y un mayor riesgo de aspiracion en la laringe a consecuencia
de la imposibilidad de un cierre adecuado y la falta de una
tos eficaz. Cualquier debilidad muscular respiratoria com-
promete los mecanismos de defensa de las vias respiratorias
y deteriora el reflejo de la tos, facilitando las complicacio-
nes respiratorias.

El hecho de que el origen de la disfagia se encuentre en la
debilidad muscular conlleva que estos trastornos de la deglu-
cion impliquen con mas frecuencia los alimentos solidos que
los semisolidos o liquidos. Si nos centramos en una revision
realizada en pacientes afectos de DMD, de los 118 pacien-
tes 5 presentaban atragantamiento con sélidos, semisolidos
y liquidos, 12 Unicamente con solidos y 4 con liquidos®. La
aparicion de estos eventos aumentaba con la edad de los
pacientes, presentando clinica con todas las texturas Uni-
camente un paciente menor de 18 afos, 4 Unicamente con
solidos y ninguno con semisolidos o liquidos.

La evolucion del peso de los pacientes con ENM varia
en funcion de la enfermedad de base y del estadio de la
misma. Estudios realizados en la DMD han observado que
los pacientes mantienen el peso adecuado para su edad en
referencia a la poblacion sana durante la primera década
de la vida. En una segunda fase, situada alrededor de los
13 afnos y coincidiendo con la pérdida de capacidad para la
deambulacion, los pacientes tienden a aumentar su peso. El
aumento de peso produce un impacto negativo en la pro-
gresiva pérdida de funcién motora y en el desarrollo de
escoliosis. Finalmente, la evolucion de los pacientes mayo-
res tiende a ser a la pérdida de peso, observandose una
tendencia a presentar un peso por debajo de 2 DS en rela-
cion con la poblacion sana del mismo grupo de edad a partir
de los 18 afos. La progresiva pérdida de peso es achacable al
aumento de las dificultades en la alimentacion, pero tam-
bién al empeoramiento del estado respiratorio, tanto por
lo que hace referencia al aumento de episodios de sobrein-
feccion respiratoria como a la presencia de hipoventilacion
nocturna, que se ha demostrado como causa que impide una
normal ganancia de peso. La utilizacion de VNI ante los pri-
meros signos sugestivos de fallo respiratorio ha demostrado
favorecer que estos pacientes se mantengan con un peso
adecuado.

La evaluacion clinica es necesaria para tomar decisiones
sobre las mejores medidas en el manejo de la alimentacion
de estos pacientes, pero puede ser insuficiente para valorar
la fase oral y faringea de la deglucion. La videofluoroscopia
permite la evaluacion de estas fases con las distintas con-
sistencias de los alimentos. Mediante esta exploracion es

posible observar la formacion y manipulacion del bolo en la
fase oral y su desplazamiento hacia la faringe para la deglu-
cion. Posteriormente nos posibilita la deteccion de residuos
en la faringe, conociendo su volumen y localizacion exacta.
Finalmente nos proporciona informacion sobre la penetra-
cion de material alimentario hacia las vias respiratorias®.

La fibroendoscopia de la deglucion (FEES) consiste en rea-
lizar una observacion directa de la deglucion situando el
fibrobroncoscopio en la hipofaringe y ofreciendo al paciente
las diferentes texturas alimentarias tefidas con colorante.
Ofrece informacion sobre la anatomia laringea, manejo de
las secreciones salivares, movilidad de las cuerdas vocales,
permite comprobar la sensibilidad laringea mediante pulsos
de aire y finalmente la aspiracion. Con respecto a la video-
fluoroscopia ofrece las ventajas de la informacion anatomica
descrita, la realizacion a la cabecera del paciente y que ade-
mas al no irradiar permite valorar la respuesta a los consejos
terapéuticos ofrecidos, como por ejemplo cambios de tex-
tura o postura. Como inconvenientes tiene que no valora
la fase oral o esofagica. La concordancia intraoperador e
interoperador es similar a la videofluoroscopia.

En la literatura no existe un consenso sobre cual es el
gold standard en el diagndstico de aspiracion, por lo que su
uso dependera de la disponibilidad de cada centro, siempre
teniendo en cuenta las limitaciones de cada una y que en
caso necesario pueden ser incluso complementarias.

En los casos en los que ni la videofluoroscopia y la FEES
permitan el diagnostico de aspiracion puede ser de utilidad
el recuento de macréfagos alveolares cargados de lipi-
dos en un lavado broncoalveolar. El diagnéstico se obtiene
mediante un indice consistente en asignar un valor entre 0
y 4 a cada macrofago, en funcion de la cantidad de lipido
en su citoplasma (tabla 7). Se hace el recuento sumando los
valores de 100 macroéfagos, siendo sugestivo de aspiracion
un valor superior a 100. Nuevos estudios sugieren que ele-
vando el valor de corte a 150 se mejora la especificidad sin
apenas afectar la sensibilidad*.

El abordaje terapéutico de estos pacientes requiere un
equipo multidisciplinar bien coordinado con la presencia de
neumologos, gastroenteroélogos, logopedas y fisioterapeu-
tas. Una revision de la Cochrane*’ muestra que no existen
estudios aleatorizados que permitan llegar a una conclu-
sion sobre la mejor estrategia terapéutica. A pesar de esto,
parece claro que el primer paso en el tratamiento de estos
pacientes debe consistir en cambios posturales durante la
ingesta, cambios en el tamafno del bolo alimenticio y en
la consistencia de los alimentos ingeridos. Tal y como se
ha comentado previamente, los pacientes afectos de ENM
acostumbran a presentar mas problemas con los alimentos
solidos, por lo que es recomendable, ante la presencia de
alteraciones de la deglucion, favorecer los alimentos de con-
sistencia liquida y pastosa. En los casos en los que estas

Tabla 7 indice de Colombo. Recuento de 100 macréfagos
alveolares coloreados con Sudan y hematoxilina-eosina

0: No opacificacion del macrofago
1: Opacificacion 1/4 del macroéfago
2: Opacificacion entre 1/4 y medio
3: Opacificacion entre 1/2y 3/4

4: Opacificacion total del macrofago
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medidas no sean suficientes y persistan problemas en la
deglucion y multiples procesos infecciosos por aspiracion,
es recomendable limitar o eliminar la ingesta por via oral.
Las principales formas de alimentacion por via enteral son
la sonda nasogastrica y la gastrostomia percutanea endosco-
pica, siendo mucho mas utilizada y mejor tolerada por parte
de los pacientes esta segunda opcion. La utilizacion de la
gastrostomia permite, ademas de reducir los episodios de
aspiracion y por consiguiente de infecciones respiratorias,
un aumento de peso de los pacientes. Un estudio observa-
cional de ninos con distrofia muscular alimentados mediante
gastrostomia aumentaron su peso del percentil 3 al percentil
10. Es importante también la administracion de suplementos
nutricionales desde las primeras fases de la enfermedad a los
pacientes con pérdida de peso u otros déficits nutricionales.

Enfermedad por reflujo gastroesofagico

El RGE es, junto con las alteraciones descritas previamente,
una manifestacion digestiva habitual en los pacientes con
ENM. En condiciones normales el esfinter esofagico infe-
rior es la principal barrera para evitar el paso de contenido
gastrico hacia el esofago. Este esfinter es un circulo de mus-
culatura lisa en el extremo distal del es6fago que permanece
cerrado en situacion de reposo y se relaja para permitir su
apertura en la deglucion o con el estimulo de la disten-
sién del fundus gastrico*. La debilidad muscular habitual en
estos pacientes conduce con frecuencia a una menor compe-
tencia del esfinter esofagico inferior. El principal mecanismo
que comporta la aparicion de reflujo en estos pacientes es
la presencia de una gastroparesia. Esto comporta un vacia-
miento del estomago retardado, y por consiguiente una
distension gastrica que se traduce en la aparicion de reflujo.
Se ha observado que una de las principales complicacio-
nes de los pacientes portadores de gastrostomia es el RGE
causado por la distension gastrica.

Un cierto grado de reflujo es fisioldgico en todas las per-
sonas. Hablamos de enfermedad por reflujo gastroesofagico
(ERGE) cuando este reflujo comporta manifestaciones cli-
nicas o una inflamacion de la mucosa esofagica. La clinica
puede ser digestiva, especialmente pirosis, pero también
respiratoria en forma de infecciones de repeticion, bron-
coespasmo o tos crénica. En los pacientes con ENM son
especialmente importantes estas Ultimas manifestaciones
por el déficit de sistemas de proteccion de las vias respi-
ratorias descritos anteriormente.

El uso del transito gastroesofagico para el diagndstico
del reflujo es limitado, dada la poca sensibilidad de esta
exploracion. La principal herramienta diagndstica de esta
enfermedad es la medicion del pH intraesofagico mediante
la pHmetria.

El abordaje terapéutico de esta enfermedad puede ser
inicialmente farmacologico. Los farmacos mas cominmente
utilizados son los inhibidores de la bomba de protones, como
el omeprazol y los procinéticos, como la domperidona. Es
frecuente que el control de la enfermedad mediante los far-
macos sea insuficiente, siendo necesario recurrir a la cirugia.
La técnica quirtrgica de eleccion es la funduplicatura de Nis-
sen. La alta incidencia de RGE en pacientes con gastrostomia
hace que sea frecuente la realizacion de esta técnica qui-
rdrgica en pacientes que reciben alimentacion por esta via.

Cabe destacar que la recurrencia del reflujo en los pacien-
tes con ENM intervenidos quir(rgicamente es muy superior
al resto de la poblacion®.

Conclusiones

Para mejorar la supervivencia y la calidad de vida de los
pacientes con ENM debemos proponernos los siguientes
objetivos: prevenir las infecciones respiratorias, vigilar el
estado nutritivo, prevenir las deformidades toracicas, tra-
tar las comorbilidades (SAHOS, RGE, IRA, etc.), extremar los
cuidados perioperatorios (cirugia de escoliosis, destete del
ventilador) y vigilar la instauracion de la IRC. A este primer
articulo, en el que se ha descrito la fisiopatologia respirato-
ria de la ENM y de sus comorbilidades, le sigue un segundo
articulo sobre los tratamientos respiratorios que precisan
estos pacientes.
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