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RESUMEN

La esclerosis lateral amiotrofica es un trastorno caracterizado por paralisis muscular progresiva, derivada de
la degeneracion de las neuronas motoras. Es una enfermedad poco frecuente y la presentacion tipicamente
respiratoria solo aparece en menos del 5 % de los casos. Presentamos el caso de un varon de 78 anos que
fue ingresado en nuestro centro para el estudio de disnea, que resulté secundaria a disfuncién o paralisis
diafragmatica por esta causa. A pesar del mal pronostico de la dolencia, ciertas medidas terapéuticas como
la ventilacion mecéanica no invasiva o la administracion de riluzol pueden mejorar las expectativas de esta

enfermedad

PALABRAS CLAVE: esclerosis lateral amiotréfica, paralisis respiratoria, ventilacion no invasiva con presion

positiva

INTRODUCCION

La esclerosis lateral amiotréfica (ELA) o enfermedad
de la neurona motora es un trastorno caracterizado
por paralisis muscular progresiva, derivada de la de-
generacion de las neuronas de la corteza cerebral
motora primaria, tronco encefalico y médula espi-
nall. Constituye una entidad patolégica infrecuente
en nuestro medio, salvo en unidades especializadas,
dado que en Norteamérica y Europa su incidencia y
su prevalencia son muy bajas (1'5-2’7 casos por cien
mil habitantes y ano, y 2'7-7'4, respectivamente, en
su forma esporadica o no familiar, que supone el 95%
del total). Se han descrito incidencias hasta cincuen-
ta veces mas altas en algunas poblaciones aisladas
del Pacifico Occidental y en general se acepta una

mayor frecuencia en raza caucasica que en grupos
procedentes de Africa, Asia e Hispanoamérica. El pa-
ciente tipo suele ser un varén (relacién varén:mujer
en torno a 1’5:1) que presenta los sintomas iniciales
entre los 55 y 65 anos (sélo en casos muy aislados o
en grupos de agregacion familiar se presenta a eda-
des sensiblemente inferiores).

Dada la amplia variedad de grupos neuronales y mus-
culares que pueden verse implicados y la tendencia
de la enfermedad a extenderse progresivamente, la
semiologia presenta ostensibles variaciones, sobre
todo en las primeras fases, porque en las formas
avanzadas suele abarcar todo el sistema nervioso
motor y la gran mayoria de los muasculos (no es habi-
tual observar trastornos del intelecto y no afecta a la
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motilidad ocular ni al control de esfinteres). Asi, po-
demos distinguir dano de la primera y/o la segunda
motoneurona, y, segln el grupo muscular implicado,
una forma espinal (presentacion tipica, dos tercios de
los casos, con debilidad en extremidades) y otra bul-
bar (forma de comienzo en alrededor del 25 % de los
casos, con afectacion de la musculatura facial y oro-
faringea, siendo la disfagia y la disartria sus sintomas
mas representativos). Sélo un 5 % describen inicial-
mente sintomas respiratorios (con o sin implicacién
bulbar o espinal concomitante).

Presentamos un caso de esclerosis lateral amiotrofi-
ca en el cual la sintomatologia de presentacion fue de
corte respiratoria.

CASO CLiNICO

Se trata de un varén de 78 afnos que acudié a Ur-
gencias por cuadro de disnea de esfuerzo, ortopnea
y pérdida de peso de varios meses de evolucién,
apareciendo como sintomas secundarios para el pa-
ciente mala calidad del sueno desde un tiempo no
definido y contracciones musculares involuntarias
en reposo. Entre sus antecedentes destacaban hiper-
colesterolemia, prostatectomia transabdominal siete
meses antes (con anestesia epidural), apendicectomia,
operacion por fistula anal, herpes zéster en region cer-
vical hacia casi una década y habito tabaquico antiguo
de unos 5 paquetes_ano. La exploracion fisica al ingreso
mostraba una reduccién marcada del murmullo vesicu-
lar, sobre todo en bases, asociada a una contraccion
exagerada de la musculatura accesoria en la inspiracion
forzada. En la exploracion neuroldgica se objetivaban
ocasionales fasciculaciones en musculatura proximal
de extremidades superiores e inferiores y una leve pér-
dida de fuerza a nivel proximal y distal de las superiores
(fuerza 4/5), sin amiotrofias evidentes ni alteraciones
sensitivas. Ademas se pudo constatar la mala tolerancia
al decubito supino (comprobando por pulsioximetria la
disminucion de la saturacion de oxihemoglobina en el
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plazo de segundos). La gasometria en situacion basal
recogia PO, 50, PCO, 73 y pH 7'38. La radiografia de
térax demostraba la elevacion del diafragma (con es-
casa movilidad entre inspiracién y espiracion) acompa-
nada de signos de atelectasia basal derecha, asi como
dilatacion de la camara gastrica y una escoliosis poco
destacada. De la analitica al ingreso sblo cabe resenar
ligeras elevaciones del hematocrito y de la creatin-fos-
foquinasa (esta Ultima volvié a valores normales a los
pocos dias). La prueba funcional respiratoria basal en
posicion supina presentaba los siguientes valores: CVF
2.090 (52 %), VEF, 1.430 (52 %), VEF /CVF 68’6 %, PEF
3.450 (42 %) y FEF,,, 1.230 (41 %). Al repetirla acto
seguido en decubito supino, se producian las siguientes
variaciones: CVF 1.070 (27 %), VEF, 580 (21 %), VEF,/
CVF 5462 %, PEF 1.670 (20 %) y FEF,, 250 (8 %). Una
vez confirmada la existencia de paralisis diafragmatica,
se puso en marcha una bateria de pruebas encamina-
da al diagnéstico de la posible etiologia (RMN craneal y
cervical, TAC téracica, proteinograma, analitica de orina,
serologia de virus varicela zoster, ecocardiografia). De
los resultados de todas ellas sélo resulta destacable la
presencia de areas de consolidacion por hipoventilacion
y de bronquiectasias en ambas bases pulmonares. El
estudio neurofisiolégico evidencié denervacion activa
(fibrilaciones, ondas positivas, fasciculaciones) en las
cuatro extremidades, preservacion de la musculatura
bulbar y trazados de caracteristicas neurogénicas en
la activacién voluntaria. La neurografia de ambos ner-
vios frénicos mostré abolicion de respuesta motora en
el derecho y disminucion de la amplitud de la misma en
el izquierdo, con latencia normal. No se objetivaron blo-
queos de la conduccion nerviosa motora y la neurografia
sensitiva fue normal. Se instaur6 ventilacion mecanica
no invasiva a doble presion (gasometria en decubito su-
pino sin oxigenoterapia suplementaria mientras recibia
ventilacion mecanica: PO, 60, PCO, 58, pH 7'45). En
cuanto al tratamiento farmacolégico, se pauto riluzol. La
situacion del paciente empeoroé en las semanas siguien-
tes, con un mayor debilitamiento general y necesidad
mas continuada de la ventilacion mecanica, siendo ne-
cesario acoplar oxigenoterapia al ventilador.
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DISCUSION

Sin duda, la principal peculiaridad de este caso
desde el punto de vista clinico radica en la sinto-
matologia respiratoria como forma de presentacion.
Asi, en una revision clinica de 120 casos, solo se
encontré uno cuyos sintomas iniciales fuesen de
este tipo®. En otra serie retrospectiva procedente
de un hospital terciario, solamente el 2’7 % habian
presentado como sintoma principal inicial “disnea”
u “ortopnea”s. En muy raros casos la forma de pre-
sentacion de la ELA es una insuficiencia respiratoria
aguda (solo el 14 % del subgrupo de inicio en forma
de “disnea” u “ortopnea” en esa misma serie).

El sexo masculino es el preponderante en esta dolen-
cia, pero su predominio se eleva considerablemente
(en torno a 3:1) en el subgrupo de ELA de presenta-
cion respiratoria. También la edad de comienzo es
en nuestro caso sensiblemente superior a la habi-
tual (55-65 anos), pero existen datos que apuntan a
que en este subgrupo la edad de presentacion suele
ser un poco mayor que en el grupo general 3.

La disfunciéon diafragmatica suele ser la causa de
las manifestaciones respiratorias en la ELA y puede
diagnosticarse por datos detectables en la explora-
cion (respiraciéon abdominal paraddjica o contrac-
cion excesiva de los mlsculos accesorios durante la
inspiracion) o neurofisiol6gicos (ausencia o retraso
en la conduccién de la senal de activacién del dia-
fragma tras estimulacion) 4. La clinica que describen
los pacientes afectos de este trastorno incluye dis-
nea, ortopnea?, tos ineficaz y alteraciones del sueno
como apneas centrales o despertares prolongados
tras desaturacion de oxihemoglobina al inicio de la
fase REM (algunos individuos llegan a desarrollar
como mecanismo adaptativo para preservar esta
fase del sueno el mantenimiento de la contraccion
del misculo esternocleidomastoideo durante la mis-
ma 4). Parece haber una relacién entre deprivacion
de sueno REM y una menor supervivencia.

Un sintoma descrito por nuestro paciente, aparen-
temente no relacionado con la ELA, es la pérdida de
peso. En este caso, como en otros recogidos en la

literatura, no se habia desarrollado todavia disfagia,
por lo que no puede atribuirse la disminuciéon del
peso corporal a dificultades en la ingesta. Hoy sa-
bemos que este trastorno neurolégico se asocia a
un estado hipermetabdlico *°. Por ello, los pacien-
tes necesitarian una ingesta energética mayor de la
habitual para compensar este gasto ®. Es posible, al
menos en este caso, que dicho consumo metabdli-
co aumentado se deba a la ventilacion ineficiente a
cargo de la musculatura accesoria, en ausencia de
la contractilidad diafragmatica, o quizas a un incre-
mento en el consumo de sustratos energéticos a lo
largo del ciclo circadiano por un déficit de descanso
nocturno adecuado (otros autores han apuntado a
una desregulacion del sistema nervioso auténomo
como otra posible hipétesis ’, la cual puede verse
favorecida por una ausencia del conveniente reposo
nocturno).

En las pruebas complementarias son indicativas de
disfuncién diafragmatica la hipercapnia y el patrén
funcional restrictivo. Resulta altamente sugestivo de
paralisis diafragmatica el dato de que la capacidad
vital forzada (CVF) se reduzca en al menos un 25 %
al pasar de la posicion en supino al decubito, como
sucedia en este caso. Estos datos complementarios
son fundamentales para la toma de la decision de
instauracién de ventilacion mecanica, puesto que,
aparte de la aparicion de los sintomas tipicos, son
criterios decisivos la hipercapnia en vigiliay una CVF
menor del 50 % .

La supervivencia media a tres anos desde el inicio
de los sintomas es de aproximadamente un 50 %.
La presentacion espinal supone mejor prondstico
que la bulbar (tras la aparicién de trastornos oro-
faringeos suele sobrevenir mas rapidamente la de-
funcién, cuya causa directa acostumbra a ser una
complicacion respiratoria, de tipo infeccioso, bron-
coaspirativo o tromboembdlico). También se han
descrito como factores de mal pronéstico una reduc-
cién importante de la CVF* o la edad avanzada.

Diversas series han mostrado una prolongacién de
la supervivencia tras la instauracion de ventilacion
mecanica. De ellas, la que estudia esta cuestion de
forma mas directa es la de Shoesmith et al 3, que

Pneuma 2010; 6 3)  [MA]




Pardlisis diafragmatica como forma de presentacion de esclerosis lateral amiotréfica

demuestra un aumento de supervivencia estadisti-
camente significativo del subgrupo sometido a ven-
tilacion mecanica no invasiva respecto al que no la
recibe. Aunque se consideraba que la presentacion
inicial de tipo respiratorio conllevaba un peor pro-
néstico (y una evolucién clinica mas acelerada), en
el trabajo antes citado se obtiene una supervivencia
similar al comparar a estos pacientes con los indi-
viduos con presentacion bulbar recogidos en series
historicas (en nuestro caso, la evolucién fue mucho
mas rapida, pero puede que su edad avanzada resul-
tase decisiva). Quizas el uso generalizado de la ven-
tilacion mecanica no invasiva haya permitido equi-
parar las perspectivas de ambos grupos. De hecho,
algunos autores consideran que el efecto favorable
de la ventilacién mecanica sobre la supervivencia
desaparece cuando la semiologia de tipo bulbar se
agrava de forma importante . Un problema desta-
cable para la instauracion del soporte ventilatorio,
de eleccion cuando aparecen los sintomas respira-
torios, sigue siendo la falta de adaptacién por parte
del paciente (hasta un tercio en algunos estudios) 3.

En cuanto al tratamiento farmacolégico, a pesar de
los multiples intentos de encontrar una terapia efi-
caz, el Gnico preparado que ha logrado un incremen-
to de la supervivencia es el riluzol 1. Se calcula que
es necesario tratar a 11 pacientes durante un ano
para lograr un solo efecto positivo en términos de
aumento de supervivencia.

En resumen, concluimos que en la esclerosis lateral
amiotréfica la forma de presentacion tipicamente
respiratoria es muy poco frecuente, pero debemos
tenerla en cuenta en el diagnéstico diferencial de
la disnea de causa inexplicada y en los casos de
disfunciéon diafragmatica, a la vista de las opciones
terapéuticas disponibles, que pueden mejorar la su-
pervivencia de una enfermedad irreversible.
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