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Resumen

El compromiso del sistema respiratorio repercute directamente en la morbimortalidad de nifios y
adolescentes con enfermedades neuromusculares (ENM). Un enfoque integral que incluya la
aproximacion a un diagnostico neuroldgico especifico, evaluacién funcional respiratoria, de los
trastornos respiratorios de suefio, comorbilidades y afecciones secundarias, permiten orientar a el
tipo, grado y prondstico respiratorio; ademas de otorgar herramientas objetivas para modificar la
historia natural de la enfermedad. Utilizar criterios estrictos de seleccidn, una mirada interdisciplinaria
y actividades complementarias de rehabilitacién; que incorporen en forma programatica la ventilacién
no invasiva domiciliaria, protocolos de tos asistida y métodos para aumentar la capacidad maxima
de insuflacién, cambia la evoluciédn, disminuye la morbimortalidad y evita la traqueostomia, en una
alta proporcién de nifios y adolescentes portadores de ENM.

Palabras Claves: Enfermedades neuromusculares, recomendacién cuidados respiratorios, ventilacion
no invasiva, tos asistida.

INTRODUCCION alteracion del hipnograma sin evidencia de compromiso
ventilatorio. Luego se constata hipoventilaciéon nocturna y
tardiamente un trastorno ventilatorio avanzado con hipercapnia

diurna®.

Los pacientes con enfermedad neuromuscular (ENM) pre-
sentan compromiso del sistema respiratorio que frecuente-
mente condiciona mortalidad prematura y morbilidad respi-
ratoria de intensidad y precocidad variable dependiendo del
tipo de ENM, el grado de afeccién de los musculos inspira-
torios, espiratorios y deglutorios; el estado nutricional y la
capacidad para deambular(). La pérdida de bipedestacién se
acompana de progresion de la escoliosis, deformidad toracica
y consecuentemente alteracién de la funcién pulmonar e

El presente articulo entrega recomendaciones para los
cuidados respiratorios en la perspectiva de un enfoque clinico
practico aplicado en los Ultimos cuatro afios en el Programa
Chileno de Asistencia Ventiltoria No Invasiva (www.avni.cl),
basado en diferentes consensos de expertos y articulos de
revision de las ENM mads prevalentes, publicadas en los Ultimos
|0 afos. El objetivo es la difusidon de recomendaciones de

insuficiencia respiratoria cronica®. Los trastornos respiratorios
del suefio (TRS), de ocurrencia habitual en la evoluciéon de
la ENM, inicialmente se presentan con microdespertares y
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cuidados respiratorios que han logrado impactar en la sobrevida
y en lamejorfa de la percepcién de la calidad de vida relacionada
a salud (CVRS) de pacientes y cuidadores.

DEFINICION, EPIDEMIOLOGIA Y CLASIFICACION

Las ENM son un conjunto de patologias con compromiso
muscular primario o secundario por denervacién; encontran-
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dose afectados en grado variable los mUsculos inspiratorios,
espiratorios y deglutorios. La prevalencia es variable depen-
diendo del tipo especifico de ENM; se han reportado
incidencias de | en 3.500 recién nacidos vivos en distrofia
muscular de Duchenne (DMD) y de | en 6.000 recién
nacidos vivos en atrofias espinales congénitas (AEC). El
origen de las patologia puede ser congénito/ hereditario o
adquirido (114,

Las ENM con compromiso respiratorio se agrupan segiin
nivel anatémico en aquellas con localizacién en motoneurona
(medula, tronco cerebral y ocasionalmente corteza), unién
neuromuscular y musculo®.

| .- Enfermedad de motoneurona:

* AECtipo | o Werdnig-Hoffmann, AEC con dificultad
respiratoria (variante SMARD), AEC tipo 3 o Kugelberg-
Welander, AEC tipo 4, Esclerosis lateral amiotrdéfica
(sélo en adultos).

2.- Neuropatfas (Unién neuromuscular)
¢ Sindrome de Guillain Barré, polineuropatias congénitas.
3.- Enfermedad muscular:

e Distrofias musculares: distrofia muscular de Duchenne

(DMD), distrofia muscular de Becker, distrofia muscular
congénita, distrofia mioténica congénita.

* Miopatias congénitas
* Miopatias metabdlicas: Mitocondrial, Pompe, MELAS
* Miopatfas Inflamatorias: Dermatomiositis

* Miopatias Secundarias: Desnutricion, corticoidal, tras-
tornos metabdlicos agudos.

4.- Enfermedades de la unién neuromuscular
¢ Sindromes miasténicos congénitos

Latabla | resume los grupos de ENM segln el nivel anatomo-
funcional e impacto clinico.

MANIFESTACIONES CLINICAS

Su presentacion clinica dependera del tipo de ENM, en
algunos pacientes el deterioro respiratorio es rapido y/o
precoz, obligando a emplear medidas de soporte ventilatorio
en etapas tempranas de su vida. La mayor parte de ellas, sin
embargo, evolucionan con deterioro progresivo. En la DMD,
modelo clasico para ejemplificar este comportamiento, existe

Tabla I.- Enfermedad neuromuscular, nivel de localizaciéon anatémico-funcional e impacto clinico

LOCALIZACION

CENTRO FUNCIONAL

IMPACTO CLINICO

(Depende del grado del compromiso
muscular general y de los musculos
inspiratorios, espiratorios y deglutorios)

Sistema nervioso periférico
periférico

denervacion)

Motoneurona del asta anterior/ nervio

(compromiso muscular secundario a

Pérdida de fuerzas progresiva,
compromiso preferentemente
diafragmatico en las variantes mas
precoces y agresivas: AEC Tipo |,
SMARD.

Compromiso ventilatorio frecuente.
Trastorno deglucién en las
presentaciones tempranas (AEC tipo
| < 3 meses).

Unién neuromuscular

Usualmente se manifiesta como pérdida
aguda de fuerzas y compromiso global
de la musculatura respiratoria.

Musculo

(Compromiso muscular primario: miopatias
congénitas o distrofias musculares).

Pérdida de fuerzas progresiva y
generalizada. Dependiendo de la
miopatia compromiso deglucién.
Compromiso ventilatorio habitual.

Caja toracica Cifoescoliosis

(comorbilidad mas frecuente)

Aumento del trabajo respiratorio,
menor distensibilidad caja-pulmon.
Disminucién del umbral de fatiga,
hipoventilacién nocturna.

SMARD = Atrofia muscular espinal con dificultad respiratoria. AEC = atrofia espinal congénita.




76

Prado F. et al

compromiso respiratorio en estados mas avanzados de la
enfermedad, en una primera etapa sélo TRS, diminucién de
la fuerza y de la resistencia muscular respiratoria, relacionados
a somnolencia, sensacién de disnea y de fatiga en sus actividades
cotidianas. Al disminuir la capacidad de deambular y luego
bipedestar, se exagera la escoliosis y se hace evidente la
hipoventilacion nocturna y posteriormente la dificultad para
mantener el trabajo ventilatorio adecuado en vigilia, con
mayor riesgo de presentar insuficiencia respiratoria frente a
pequenas sobrecargas de trabajo como son las infecciones
respiratorias agudas.

Los trastornos nutricionales por déficit o exceso, en este
momento de la evolucién, generan una repercusion en la
CVRS(1,5). El sobrepeso vy la obesidad, exponen a estos
pacientes con mayor frecuencia que la poblacidn general a
apneas obstructivas del suefio.

* En etapas avanzadas, el deterioro progresivo de la
funcion respiratoria contribuye a elevar la morbilidad, siendo
la insuficiencia respiratoria la principal causa de mortalidad.
La letalidad también se relaciona secundariamente a compro-
miso cardiaco por miocardiopatfa dilatada y arritmias ventri-
culares®), En pacientes con DMD el indicador més fuerte de
mortalidad es la capacidad vital forzada (CVF) < | litro, con
sobrevida a 5 afios inferior al 10%().

ENFOQUE DIAGNOSTICO

Al enfrentar un paciente con sospecha o diagnéstico de ENM
se debe considerar cuatro visiones clinicas que persiguen
objetivos diferentes y complementarios; que en su conjunto
nos permiten orientar sobre el tipo, grado, repercusiones y
prondstico respiratorio del paciente.

I. Diagnostico neuroldgico especffico

2. Diagnostico funcional respiratorio

3. Diagndstico de trastornos respiratorios del suefio
4

Diagndstico de comorbilidades y/o repercusiones
extrarespiratorias

El momento de derivacién al neumdlogo debe ser precoz
en la evolucién de la enfermedad, idealmente previo a alcanzar

la fase plateau del compromiso muscular y acelerarse la
declinacién en la funcién motora y ventilatoria. La evaluaciéon
de la funcién respiratoria en la fase previa al plateau deberfa
ser anual. Una vez que la CVF es < 80% del predicho, el
paciente pierde la capacidad de bipedestar (vida en silla) o en
aquellos mayores de |2 afios, se recomienda que sea semes-
tral. En los pacientes con etapas avanzadas de la enfermedad
(fase de declinacién funcional), mds aln en pacientes con
requerimientos de tos asistida o asistencia ventilatoria no
invasiva (AVNI) nocturna, controles cada 3 meses. En estas
evaluaciones debe incluirse saturometrfa en vigilia y nocturna,
gases sanguineos, monitorizacién no invasiva de la presién
parcial de CO;.

En pacientes mayores de 5 afos y colaboradores: espiro-
metria, presiones maximas generadas en la boca como presién
inspiratoria maxima (Pimax) y presion espiratoria maxima
(Pemax), flujo pico tos o peak cough flow (PCF). Se sugiere
el estudio precoz de TRS, idealmente polisomnografia (PSG)
en especial en los pacientes que se encuentran en silla de
rueda o tienen TRS sintomaticos(©9).

I. Diagnéstico neuroldgico especifico

Al conocer o sospechar el diagndstico se puede proyectar el
prondstico del compromiso respiratorio, dentro de ciertos
rangos de variacién individual®. A modo de ejemplo, los
nifios con AEC tipo | presentaran insuficiencia ventilatoria
antes de los primeros 6 meses de vida, con AEC tipo 2 luego
de los 6 meses de vida, aquellos con AEC tipo 3 después
de la segunda década de vida y los con AE tipo 4 pueden ser
incluso asintomaticos. La tabla 2 clasifica las ENM segln
velocidad de progresion de la enfermedad. Se incluyen
patologias potencialmente susceptibles de beneficiarse con
AVNI®),

2. Diagnéstico funcional respiratorio

Incluye la evaluacién funcional respiratoria convencional, de
los musculos respiratorios, de la eficacia de la tos y del
intercambio gaseoso; permite objetivar severidad y planificar
estrategias de manejo. En pacientes que deambulan podrfan
emplearse algunos test submaximos para evaluar capacidad
aerdbica®?),

Tabla 2.- Enfermedades neuromusculares segln la velocidad de progresién de la enfermedad

|. Estables o lentamente progresivas

2. Progresivas (anos o décadas)

3. Rapidamente progresivas

a) Injuria médula espinal con tetraplejia.

a) Miopatfas congénitas

a) AEC tipo | y SMARD

b) Secuela de poliomielitis

b) Miopatias metabdlicas

b) Distrofia miotdnica congénita

¢) Pardlisis diafragmatica

¢) Distrofia muscular de Duchenne

d) AEC tipo 2

¢) Esclerosis lateral amiotrdfica

AEC = Atrofia espinal congénita. SMARD: atrofia muscular espinal con dificultad respiratoria.




Recomendaciones para los cuidados respiratorios
del nifio y adolescente con enfermedades neuromusculares.

77

Funcién pulmonar convencional

La espirometria se encuentra disponible en gran parte de los
centros asistenciales de nuestro pals, incluyendo la atencién
primaria. Los hallazgos caracteristicos de estos pacientes son
la presencia de alteracién ventilatoria restrictiva en grado
variable. La disminucién de la CVF no es linealmente propor-
cional a la disminucién de la fuerza espiratoria, debido al
efecto mecanico de la retraccion elastica del sistema que
mantiene una CVF superior a la esperada. La curva flujo-
volimen muestra una reduccion de los flujos respiratorios
dependientes de esfuerzo; flujo inspiratorio maximo y flujo
espiratorio maximo. La pletismografia permite medir la
capacidad pulmonar total (CPT), capacidad residual funcional
(CRF) y volumen residual (VR). La relacion VR/CPT esta
aumentada en forma proporcional a la disminucién de la
fuerza de los mUsculos espiratorios19),

Evaluacién de la fuerza muscular respiratoria y eficacia
de la tos

La Pimax es la presion méaxima generada durante la inspiracion
con la via aérea ocluida, a partir de VR o CRF Pimax > 80
cmH,O excluye compromiso muscular clinicamente signifi-
cativo, Pimax < 60 cmH,O y CVF < 50% del predicho son
signos de debilidad severa de los musculos respiratorios y se
asocia a hipovetilacién nocturna. Pimax < 30 cnH,O y CVF
< 30% (CVF < 1,2 L), se asocia a insuficiencia respiratoria
hipercapnica en vigilia( '),

La Pemax es la presién maxima generada durante la espi-
racién con la via aérea ocluida a partir de CPT. La Pimax y
Pemax son las pruebas mas utilizadas para evaluar la fuerza
muscular siendo méas sensibles que la medicién de CVF en
los estadios iniciales de la ENM; mediciones seriadas son
esenciales para evaluar la progresién de la enfermedad®:12),

La Pemax y PCF permiten evaluar la eficacia de la tos. El
PCF es el flujo espiratorio méximo que puede generar un
paciente desde CPT, a partir de una maniobra de tos asistida
y/o voluntaria. Valores de Pemax < 60, en especial < 45
c¢mH,O se relacionan con deterioro clinico importante de la
tos(13),

PCF inferiores a 270 L/m, Pemax < 40 cmH,0 y CVF <
40% o < 2L se asocian a tos débil, neumonias y atelectasias
durante infecciones respiratorias agudas. Valores basales <
160 L/m o 180 L/m son criticos y requieren protocolos de
tos asistida para evitar morbimortalidad de causa respiratoria,
en una primera fase con compresién toracica o abdominal
durante la espiracién. Luego, tos asistida inspiratoria con
maniobras de reclutamiento o aumento de volumen pulmonar
utilizando una bolsa de resucitacién unida por un corrugado
corto a una boquilla o utilizando una mascarilla (air-stacking).
En pacientes con CV muy baja es decir < a 340 ml (< 10%
predicho) o Pemax < 14 cmH,O estas maniobras no logra
umbrales criticos de PCF y por lo tanto se requiere usar
dispositivos de tos asistida mecanica (M-1E)(2),

La relacién entre volimenes pulmonares y la fuerza deter-
mina que exista buena correlacion entre la Pemax / CVF y

menor entre CVF / Pimax. El PCF depende de la Pimax, dado
que es necesario lograr una insuflacion mayor al 60% de la
CPT, pero principalmente de la Pemax para PCF sobre los
umbrales ya mencionadost!2). Es por ello que los pacientes
con AEC tipo 2, con compromiso mayor de los musculos
espiratorios tienen debilidad de la tos incluso antes de requerir
AVNI.

Evaluacién de resistencia muscular respiratoria

Puede ser evaluada con presién inspiratoria maxima sostenida
(PIMs) o con determinacién de tiempo limite hasta la fatiga
de musculos inspiratorios (Tijim). Para medir la PIMs debe
utilizarse técnica descrita por Martyn; conocido como el “Test
de cargas progresivas cada dos minutos”, es una prueba
incremental que nos permite determinar la PIMs, a través de
la medicién de esfuerzos progresivos maximos con cargas
inspiratorias crecientes que se obtienen agregando cargas a
una valvula inspiratoria, valvula de Martyn en pacientes con
Pimax mayores (carga minima |8 cmH,O) o a una vélvula
de umbral regulable para entrenamiento inspiratorio (IMT
con carga minima de 9 cmH,O) en pacientes con menor
fuerza. La PIMs resultante debe relacionarse con la Pimax
(PIMs/Pimax). El valor minimo que se relaciona con apropiada
resistencia a la fatiga es 0,65, lo que equivale a un 65% de
la Pimax(I*15), Para medir el Tji, se debe aplicar como carga
el 40 % de la Pimax. La carga debe soportarse por el mayor
tiempo posible y el resultado final de esta prueba se determina
en segundos(!416),

Evaluacién del intercambio gaseoso

Los gases en sangre nos permiten establecer el diagndstico
objetivo de insuficiencia ventilatoria en vigilia y se alteran en
etapas avanzadas de las ENM. La medicién de la presién
arterial de CO, (PaCO,) permite valorar la severidad de la
hipoventilacion; el pH, bicarbonato y base buffer, permiten
conocer la repercusién en el equilibrio acido-base y el grado
de correccidon metabdlica. La presencia de PaCO; en vigilia
> 50 mmHg asociada a exceso de base > 4 mEg/L se
relaciona con hipoventilacién nocturna significativa, sobre
todo en pacientes con DMD(7)

La saturometria nocturna continua nos permite determinar
presencia de hipoxemia crénica y/o intermitente. Eventos de
desaturacién brusca o “clusters” pueden dar cuenta de
episodios de apneas obstructivas o centrales asociadas a
hipoventilacién significatival'®). El uso de oximetria de pulso
(SpO,) como elemento de retroalimentaciéon (feed-back)
para realizar protocolos de tos asistida en pacientes con
compromiso funcional respiratorio mas avanzado (CVF < |
L) permite resolver oportunamente agudizaciones.

La medicién de CO, exhalado (ETCO,) y de CO; trans-
cutaneo (TcPCO;) se encuentran altamente correlacionados
y son considerados predictores eficaces para determinar en
forma no invasiva los niveles de PaCO,, puede servir como
un predictor de hipoventilacién nocturna; idealmente debe
ser medido al despertar{!.29), | a medicién continua de CO,
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no invasivo es utilizada por algunos autores para categorizar
el grado de hipoventilacién seglin el porcentaje de tiempo
total de suefio sobre 50 mmHeg; leve entre 10-24%, mode-
rado 25-49% y severo >50%0),

3. Diagnéstico de los TRS

En nifios y adolescentes con ENM, los TRS con significacion
clinica e impacto en el neurodesarrollo tienen mayor preva-
lencia que en la poblacion general, su ocurrencia incluso
puede ser mayor al 50%®). En un estudio realizado en 21
pacientes con ENM incorporados al Programa AVNI, se pudo
precisar registros PSG anormales en 7 1% de ellos, predomi-
nando las apneas centrales e hipopneas?!). Un elemento
clinico adicional es la frecuente asociacion con respiracién
paradojal, presente en estadios REM y que se asocia a
importante disminucién del Tv. En pacientes con AVNI, este
hallazgo se relaciona a asincronia con el equipo, habitualmente
por interfases mal adaptadas.

Los estudios de suefio se pueden subdividir, en forma no
excluyente, en estudios: |) Nocturnos 2) Diurnos y 3)
Dirigidos a nifios con necesidades especiales??). La tabla 3
resume estas formas de evaluacion del suefio y su escenario
de realizacion, en orden de sensibilidad, calidad y cantidad
de informacién entregada.

Los TRS en ENM incluyen eventos obstructivos de la via
aérea superior como sindrome de resistencia aumentada de
via aérea, hipoventilacién obstructiva o sindrome de apnea
obstructiva del suefio (SAOS) presentes durante el suefio
REM por disminucién de los reflejos tonicos de la musculatura
faringea. Posteriormente al deteriorarse la musculatura de la
bomba respiratoria aparece hipoventilacién central con

disminucién uniforme de los flujos y de los movimientos
toraxicos, sin respiracion paradojal y sin ronquido o eventos
de tipo mixto (centrales y luego obstructivos). En la medida
que la hipoventilacidn nocturna progresa, es posible observar
desensibilizacion del centro respiratorio por hipercapnia
crénica durante el suefio y eventos de apnea central durante
estadios de suefio no REM al producirse el suefio de ondas
lentas®:22),

Los estudios nocturnos son evaluaciones reconocidas en
diferente grado, para el estudio de TRS; siendo el estdndar
la PSG. La PSG permite la deteccién precoz de trastornos
ventilatorios en pacientes con ENM, incluso en ausencia de
manifestaciones clinicas significativas y con examenes de
funcién pulmonar en vigila normal. Existen patrones respira-
torios caracteristicos en las PSG de los pacientes con ENM
destacando la presencia de frecuentes hipopneas centrales,
asociadas a elevacién de la presién parcial de CO, y even-
tualmente a hipoxemia. Las hipopneas son secundarias a
debilidad muscular. Los microdespertares asociados a esfuerzo
respiratorios (RERA) son frecuentes, en especial en etapas
precoces de la enfermedad, posteriormente se hacen evidentes
desaturaciones y apneas. La recomendacién actual en los
pacientes con ENM es realizar PSG asociada con capnografia
como parte del diagndstico precoz y posteriormente repetir
en forma anual. Los consensos recomiendan realizar PSG en
los pacientes que estan en silla, tienen sintomas sugerentes
de TRS, o presentan indicadores diurnos sugerentes (PCO,
> 45 mmhg, EB > 4 mEq/L, CVF < 50% predicho, Pimax
< 40 cmH,0)3:6.17.22),

No obstante esta recomendacion, en nuestra practica clinica
rutinaria, la PSG se ha reservado para los pacientes con
sospecha de hipoventilacién nocturna o TRS sintomaticos en

Tabla 3.- Herramientas para el estudio de trastornos respiratorios del suefo con sus respectivos escenarios

de realizacién y/o interpretacion.

Estudios nocturnos

Lugar de realizacion y/o interpretacion

a. Polisomnografia
b. Poligraffa
¢. Saturometria nocturna

Hospitalaria

Domiciliaria preferentemente, hospitalaria ocasionalmente
Domiciliaria preferentemente, hospitalaria ocasionalmente

Estudios diurnos

a. Gases en sangre
b. Fuerza muscular respiratoria
c. Espirometria

d. Capnografia volumétrica Domiciliario

Preferentemente hospitalario, domiciliario en seguimiento programado
Domiciliario o policlinico de especialidad
Domiciliario o policlinico de especialidad

Estudios en nifios con necesidades
especiales

a. Lectura de tarjetas de memoria de
ventiladores mecanicos

b. Lectura de tarjetas de memoria de
monitores de apnea

Domiciliaria o en policlinico de especialidad

Domiciliaria o en policlinico de especialidad




Recomendaciones para los cuidados respiratorios
del nifio y adolescente con enfermedades neuromusculares.

79

los cuales la saturometria nocturna continua (SpO,) o la
poligrafia (PG) no han detectado hipoventilacion o TRS. Su
uso en el Programa AVNI esté vinculado a la toma de decisién
de iniciar AVNI o en el seguimiento/ titulacién sélo en pacientes
seleccionados. Por lo tanto, ni en la seleccién de los enfermos,
ni en el seguimiento de ellos estando ya en AVNI, la PSG es
de indicacion rutinaria.

La SpO, tiene menor sensibilidad, es Util como alternativa
a la PSG, con la ventaja de ser ambulatoria y tener menor
costo; una saturometrfa normal no descarta TRS('). La PG
también puede realizarse en el escenario domiciliario y es de
menor costo que la PSG; su rol en la evaluacion diagnostica,
titulacién de AVNI y seguimiento no ha sido evaluado en
pacientes con ENM. La PG tiene alta concordancia con la
PSG, apropiada especificidad y sensibilidad para el diagnostico
de SAOS en adultos y nifios; existen valores de referencia
propuestos para poblacién pediatrica sana, sin embargo la
experiencia aln es restringida(23-29),

En el Programa AVNI la PG se ha planteado como elemento
de ayuda en la evaluacion diagnéstica (pesquisa de TRS,
orientacion al inicio de AVNI), titulacién de equipos para
entregar AVNI (BIPAR CPAP) y seguimiento de pacientes en
AVNI(26),

Los predictores diurnos sugeridos internacionalmente de
hipoventilacién nocturna son la CVF < 40% predicho (sen-
sibilidad 96%, especificidad 88%) y PaCO, > 40 mmHg
(sensibilidad 92%, especificidad 72%). Como ya se menciono
la Pimax < 40 cmH,O se relaciona con TRS (sensibilidad
95%, especificidad 65%) y valores < a 30 cmH,O con
insuficiencia respiratoria hipercapnica (sensibilidad 92%,
especificidad 55%)“227), La figura | muestra el modelo de
atenciones progresivas para el estudio de TRS en pacientes
con ENM propuesto para el programa AVNI.

4. Diagnéstico de comorbilidades y/o repercusiones
extrarespiratorias:

Ademaés de las repercusiones neuroldgicas y respiratorias, se
afectan otros sistemas en relacién a sindromes especfficos
y/o como consecuencia a mediano o largo plazo de la patologia
de base.

Evaluacién cardiovascular

Se debe descartar la presencia de hipertensién pulmonar y
cor pulmonale secundarios a hipoxemia crénica 6 hiperflujo
pulmonar. En algunas miopatias puede existir compromiso
miocardico primario (DMD, distrofia muscular congénita) o
compromiso de la conduccién (DMD, AEC, Emery Dreifuss).
Los trastornos del ritmo cardiaco deben ser evaluados en
pacientes con sindromes de hipoventilacién central, AEC y
DMD. En los pacientes con DMD la miocardioptatia dilatada
es la segunda causa de muerte, luego del compromiso
respiratorio™?) . En este sentido existe experiencia en cardio-
proteccién con la combinacién de betabloqueadores e inhi-

bidores de la convertasa en pacientes con DMD vy disfuncién
ventricular izquierda (fraccion de eyeccion < 45%), pero sin
sintomas de insuficiencia cardiaca congestiva, mejorando la
sobrevida en seguimientos a 7 afos(29),

Estudio con imagenes
Son de apoyo para constatar objetivamente complicaciones:

* Radiografia de torax: presencia de atelectasias © neumonia
asociadas.

Radiograffa de columna total: El angulo de Cobb mide
el grado de angulacion de la columna vertebral, deter-
minando la severidad de la escoliosis y sus consecuencias
ventilatorias. Si es < 40° la CV es normal; entre 40° y
70° existe disminucion de la fuerza muscular y luego de
la CVE manteniéndose aln asintomaticos en reposo.
Con angulacién > 90° existe disnea de ejercicio. Los
pacientes con ENM vy cifoescoliosis requieren una dismi-
nucion > 50% de la fuerza muscular para tener com-
promiso significativo de la CVF e hipoventilacién alveolar
nocturna®).

Transito eséfago-estbmago-duodeno y videodeglucion:
diagndstico de reflujo gastroesofagico y ayuda al diag-
ndéstico y seguimiento de trastornos de la succion-
deglucién®

TRATAMIENTO

El tratamiento debe comprender manejo multidisciplinario e
integral, como también proporcional a los requerimientos.
Es fundamental la evaluacion interdisciplinaria por: neurdlogo,
neumdlogo, cardidlogo, nutridlogo, fisiatra y equipo de
rehabilitacion (terapeuta ocupacional, kinesiélogo, fonoau-
didlogo), ortopedista (incluyendo evaluacion rutinaria de
columna), salud mental, equipo de medicina del suefo,
asistente social, enfermera (educaciéon, gestién, cuidado
respiratorios), kinesiélogos entrenados en cuidados respira-
torios y equipo de atencién primaria de salud (seguimiento,
inmunizaciones, integracion red asistencial)(©:9).

Manejo nutricional

Los aspectos nutricionales inciden en la composicién corporal,
fuerza y carga de trabajo; siendo relevantes para una adecuada
funcién ventilatoria. La informacién disponible respecto a los
aspectos nutricionales y complementarios, en la DMD y AE,
sirven de modelo para otras ENM de menor frecuencia®?).
En estos pacientes debe emplearse antropometria, idealmente
complementada con medicidn de los requerimientos de
energfa y estudio de composicién corporal. Para calcular el
requerimiento energético se recomienda la calorimetria
indirecta, de no ser posible, se estima en base al gasto
metabdlico basal multiplicado por factores de actividad y
crecimiento.
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Figura |.- Modelo de atenciones progresivas para sospecha de trastornos respiratorios de suefio propuesto

para Programa AVNI
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AVNI: BiPAP-CPAP
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Alterada

Target de pacientes:
ENM/cifoescoliosis. Malformaciones craneofaciales y via aérea, cromosomopatias, paralisis
cerebral, disostosis esqueléticas

Con sintomas sugerentes
Ronquido habitual, apneas visibles, repirador bucal, dificultad respiratoria en el suefio,
respiracion paradojal, neumonias/atlectasias

No concluyente

Polisomnografia

NO

<« Reevaluacién clinica ¢/3-6m

!

Normal

ENM = enfermedad neuromuscular. SpO2 = registro de oximetria pulso continua nocturna. AVNI: asistencia ventilatoria no invasiva. BiPAP =
generador de flujo con presion positiva en la via aérea binivelado. CPAP = generador de flujo con presién positiva en la via aérea continua.

La evaluacion de la composicién corporal se puede realizar
con distintos métodos, desde la evaluacién clinica de pliegues
subcutaneos, hasta métodos de laboratorio mas sofisticados
como estudio por imégenes, agua marcada con deuterio,
creatininuria y la bioimpedanciometria (BIA). Los pliegues
cutaneos v la BIA son de mayor utilidad para la evaluacién
del componente graso; para evaluar la masa muscular son
superiores los estudios por imagen o agua marcada sobre la
creatininuria??). El gasto energético de estos nifios est4
determinado por la masa magra que va disminuyendo con
el progreso de la enfermedad y el exceso de carga de trabajo
ventilatorio; potencialmente mitigable por AVNI y actividad
fisica(30),

Los patrones de referencia de la poblacién pediétrica sana
pueden no representar el crecimiento adecuado de los nifios

con ENM por lo que la evaluacion es compleja. A esta dificultad
se suma la medicidn de la talla en los pacientes con menor
funcionalidad motora, dificultad para bipedestar, vida en silla
y posturas anormales; en ellos se aconseja la medicidn por
segmentos en forma adicional.

Inicialmente en DMD existe mayor acumulacién de grasa
y obesidad debido a: disminucién de actividad fisica, secun-
daria al uso de corticoides y al aumento de ingesta alimentaria;
lo que podria contribuir a la progresion de la enfermedad
por requerir un esfuerzo extra sobre los muisculos ya
atrofiados(!), La DMD se caracteriza por disminuciéon de
la masa muscular de 4% promedio anual, existiendo reem-
plazo de las fibras musculares por grasa y tejido fibroso. La
disminucion de la masa magra, por disminucion de la masa
muscular, se relaciona con aumento del indice de tensién-
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tiempo, determinando fatigabilidad del sistema respiratorio
(32), En etapas intermedias debe monitorizarse con antropo-
metria e idealmente con estudios de composicidn corporal,
ya sea por la potencial acumulacién grasa, como por el
impacto que pueden tener el uso de dietas restrictivas en la
pérdida del componente muscular. En etapas avanzadas de
la DMD, existe mayor grado de desnutricion al disminuir mas
la masa muscular y presentar dificultad para alimentarse, por
incapacidad de llevarse la comida a la boca y alteraciones en
la masticacién-deglucion; a medida que esto progresa, como
en el caso de AEC tipo 2, debe considerarse el cambio de
consistencias de las comidas, uso de sondas de alimentacién
enteral (tiempo limitado) o gastrostomias precozmente, para
no empeorar su estado nutricional y prevenir el dafio pulmonar
secundario a aspiracion. La discusion si asociar a la gastrostomia
cirugia antirreflujo no esta resuelta, ain cuando generalmente,
salvo en intervenciones percutaneas, forman un conjunto en
la decision de clinicos y cirujanosG3),

En el programa AVNI, se realizé evaluacion nutricional con
antropometria, BIA y calorimetria indirecta en 21 niflos con
DMD, no ambulantes, encontrando malnutricién por exceso
como el principal hallazgo en 12 nifios (indice de masa
corporal, IMC > p85). Ademas hubo correlacion positiva
entre la composicién corporal, la Pimax y CVFG4), En otro
estudio en pacientes con DMD, utilizando el indice talla-
creatinina, se encontré que incluso en aquellos con IMC
normal, existe reemplazo de masa muscular por masa grasa.
Este hallazgo asociado a bajo gasto energético y con dietas
hipercaléricas podria empeorar la funcién pulmonar®),
Adicionalmente deben considerarse alteraciones gastrointes-
tinales: constipacién, retraso del vaciamiento gastrico y reflujo
gastroesofagico. En aquellos que han perdido la bipedoestacion
y/o estdn en tratamiento crénico con corticoides debe
considerarse la suplementacién con calcio y vitamina D para
evitar o disminuir el compromiso éseol®).

Cuidados respiratorios

Para la prevencion de infecciones respiratorias es importante
la cobertura con vacuna antineumocdcica 23-valente, o
conjugada con antigeno proteico en menores de 2 afos, y
anualmente profilaxis con vacuna anti-influenza en los mayores
de 6 meses. La profilaxis en lactantes con ENM con anticuerpos
monoclonales contra virus respiratorio sincicial (Palivizumab)
no tiene evaluacion costo-efectividad en este grupo particular
de enfermos(®?).

Los cuidados respiratorios en los pacientes con ENM se
centran en:

|. Indicacién y seguimiento de asistencia ventilatoria,
privilegiando la indicacion precoz de AVNI nocturna,
inicio oportuna de AVNI diurna y en etapas avanzadas,
ventilacién 24 h/dia, idealmente entregada con
modalidades de AVNI continua que eviten la
traqueostomia (TQT)(®),

2. Manejo eficiente del clearence mucociliar en fase estable
de la enfermedad y durante exacerbaciones respiratorias
con técnicas de tos asistida manual espiratoria

Figura 2.- Maniobras de tos asistida

A) Con técnica de capacidad maxima inspiratoria

B) Con dispositivo de tos asistida (in-exsufflator)

(compresion toracica o abdominal), tos asistida inspiratoria
reclutando volimenes pulmonares que aumentan la
capacidad maxima de insuflacién o air stacking con
ventilador manual y pieza bucal o ventiladores en
modalidad volumen control, combinados generalmente
con maniobras espiratorias. Para aquellos pacientes
con CVF < 300 ml usando dispositivo de tos asistida
(M-IE)©:30),

3. Otras modalidades complementarias son el
entrenamiento de la musculatura respiratoria,
entrenamiento de la musculatura no respiratoria y uso
de protocolos de ensefanza de la respiracién
glosofaringea(!436),

Kinesioterapia respiratoria

La kinesioterapia respiratoria permeabiliza la via aérea,
disminuye el riesgo de atelectasias, ayuda en la rehabilitacion
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Figura 3.- Equipo necesario para realizar maniobras
de reclutamiento pulmonar inspiratorio.

respiratoria y evita intubar o la indicacion de TQT en pacientes
que han requerido ser intubados. Los pacientes con tos débil
tienen mayor riesgo de neumonias y atelectasias por infecciones
respiratorias altas, procedimientos que requieran sedacién y
cirugias. Estas tres condiciones establecen frecuentemente
un umbral critico de clearence mucociliar con PCF < [ 60-
180 L/mG7).

Es recomendable que en los pacientes con ENM y CVF
< 80% predicho, que presentan estas condiciones, se
combinen protocolos de tos con AVNI, cuando exista CO,
> 40 mmHg. Con estas acciones se logra evitar un nimero
importante de intubaciones(®). La figura 2 muestra maniobras
de tos asistida a) con técnica de capacidad maxima inspiratoria
b) con MI-E.

Durante las exacerbaciones, la presencia sostenida de
SpO; < 95% con aire ambiental, pese a los protocolos de
tos asistida, ayuda a identificar la necesidad de hospitalizacion.
La saturometria por lo tanto tiene un rol preponderante en
el seguimiento de los protocolos de tratamientos ambulatorios
y durante las hospitalizaciones por exacerbaciones
respiratorias (6:36),

En los pacientes estables con ENM, el uso de tos asistida
aumenta el PCF sobre umbrales criticos (> 180 L/m). Es
mas eficiente combinar maniobras de reclutamiento con air
stacking y tos asistida espiratoria ya sea con maniobras de
compresion toracica o abdominal. En pacientes con CVF >
2 Ly Pemax > 34 cmH,O no se demuestra aumento del
PCF con maniobras de tos asistida espiratoria. A menor CVF
se logra mayor aumento en el PCF cuando la CVF es > 340
ml, este objetivo se logra con air-stacking + espiracién asistida.
La maniobra de air-stacking o reclutamiento de volumen
pulmonar inspiratoria, aumente la capacidad maxima de
insuflacién, utilizando inspiraciones sucesivas sin exhalar. Estas
son logradas con ayuda de un ventilador manual con bolsa,
valvulas unidireccionales (recomendable usar dos), un

corrugado de 22 milimetros y una boquilla mas pinza nasal
o mascarilla®38). La figura 3 muestra equipo necesario para
realizar maniobras de de reclutamiento pulmonar inspiratorio.

Para ello se requiere pacientes con buen nivel
neurocognitivo, sin o con discreto compromiso bulbar para
un cierre glético eficiente. Maniobras de air-stacking realizadas
2 - 3v/dia en ciclos de 8-10 hiperinsuflaciones con pausas
inspiratorias de 5 segundos al final de cada una mantiene la
distensibilidad de la caja-pulmon.

En pacientes con gran deterioro funcional respiratorio (CVF
< 0,5L) el umbral de tos efectivo sdlo se logra con M-IE.
Estos permiten la insuflacion intermitente con presiones
positivas (+ 40 a + 60 cmH,0), seguido de una fase
espiratoria con presion negativa (- 40 a - 60 cm,O); han
demostrado ser Utiles en distintas ENM, incluso en lactantes
con AEC tipo |, optimizando el manejo de exacerbaciones
y disminuyendo el riesgo de intubaciéon. Pueden ser ciclados
en forma manual, Util para lograr reclutamiento inicial y la
méxima capacidad de insuflacién, o ciclados en forma
automatica(®®), Los protocolos de tos asistida, de uso
ambulatorio e institucional, para pacientes con AVNI y
ventilacién a través de TQT, propuestos por el Programa
AVNI han sido recientemente publicadosG?).

Asistencia ventilatoria

En pacientes con ENM, la AVNI genera un claro impacto en
su historia natural; mejora la sobrevida y la percepcién de la
CVRS, mejora los TRS, hipoventilacién nocturna e hipercapnia
diurna, como también disminuye las hospitalizaciones®9. Por
lo tanto, se recomienda su inicio electivo y temprano, al
momento de detectar TRS y/o hipoventilacion nocturna, sin
esperar que exista deterioro significativo de la funcién pulmonar
y de los gases sanguineos.

En los pacientes con ENM, la AVNI se establece
generalmente en tres escenarios: Electiva, en exacerbaciones
respiratorias y en el momento de la extubacién en pacientes
en que se quiere evitar traqueostomizar. La indicacién electiva
es la que logra los mejores resultados en el mediano y largo
plazo.

La AVNI tiene tres fases, proporcionales al nivel de
dependencia y riesgo de los pacientes. El primero es la AVNI
nocturna en pacientes con TRS sintométicos o con
hipoventilacién nocturna. La indicacion de la AVNI en pacientes
con gases sanguineos normales en vigilia e hipoventilacion
nocturna (capnografia/ CO, transcutaneo, registro SpO,
nocturno continuo) es mas beneficiosa que cuando existe
hipercapnia en vigilia. Los criterios clasicos de CVF < 50%
predicho, Pimax < 60H,0, PaCO, > 45 - 50 mmHg son
criterios tradicionales y probablemente tardios para iniciar
AVNI. El registro de CO, no invasivo > 50 mmHg durante
mas del 25% del tiempo total del registro, indice de apnea-
hipopnea (IAH) > 10/hora, indice de desaturacion > 4%
del basal (DI4) >4/h, indice de desaturacion < 92% > a4
episodios / hora son indicaciones poligréficas o
polisomnograficas més precoces*!42),
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Los pacientes que estando en AVNI nocturna, presentan
disnea en horas diurnas, infecciones respiratorias pese a
protocolos de tos asistida y CO; > 45 mmHg o SpO, <
95% con aire ambiental requieren establecer AVNI diurna.
La AVNI nocturna y diurna es realizada preferentemente con
generadores de flujo y presion bi-nivelada (BIPAP), mas
mascarillas nasales. Las ventajas que los BIPAP ofrecen en
prevenir hipoventilacién nocturna, utilizando equipos limitados
por presién (entrega maxima 30 cnH,O) con diferenciales
de presion altos, “High span BiPAP”, no menores de 7 cnH, O,
que permiten compensacion de fugas e incluso modalidades
de presién de soporte con volumen promedio asegurado
(AVAPS), se incrementa en pacientes con mayor dependencia
que requieren AVNI continua™®),

Aquellos pacientes con mayor dependencia ventilatoria,
con escasa autonomia ventilatoria y con requerimientos de
AVNI > a |16 h/dia deben ser evaluados para ventilacion
asistida continua. Se define como AVNI continua o “full time
ventilation” a la utilizacion de ella por mas de 20 h/dia, como
alternativa de mayor eficacia que la ventilacién mecanica por
TQT. Esta estrategia se establece con ventiladores volumen-
controlados, con vélvulas de exhalacion activa en modalidad
asistida/control (A/C) y con trigger por presion para evitar el
autogatillo. Para evitar las alarmas se fija una frecuencia
respiratoria minima de -2 por minuto y se utiliza una pieza
bucal de |5 mm angulada. Dado que existe un flujo de
escape alrededor de la boquilla se deben utilizar volimenes
corrientes mayores que si se estuviera usando una TQT.
Sobre 500 ml (700-1200 ml) y tiempos inspiratorios de |
a 1,5 segundos, que generen flujos inspiratorios > a 40
L/m. Estos flujos en un sistema con resistencia (pieza bucal
angulada) generan una presién de oposicién que impide
activar la alarma de presién baja. La pieza bucal permite
entregar ciclos de respiracion a demanda y realizar maniobras
de air-stacking, imposibles de lograr con equipos de flujo
continuo como son los BIPAP 36.44),

Para lograr ventilacion eficiente es necesario que el paciente
tenga suficiente control bulbar y movilidad cervical. Otra
alternativa es la ventilacién ciclada por volumen con mascarilla
(volumen-cycled mask ventilation) donde la diferencia es el
tipo de interfase. Existe una nueva generacién de ventiladores
portatiles de flujo autogenerado con baterfas que permiten
autonomia de 6 horas y con peso no superior a los 5 kilos
que pueden ser ciclados por volumen o presién entregando
modalidades de ventilacién invasiva y no invasiva con exhalacién
activa o pasiva. En nuestra experiencia, utilizando uno de
ellos, Trillogy (Respironics, Deutschland) aun cuando funciona
en flujo continuo y los trigger son por flujo, es posible en
modalidad A/C con eleccién del flujo inspiratorio (Qi) en
desaceleracion y con exhalacién pasiva, lograr VNI con pieza
bucal, teniendo la precaucién de entregar Qi no inferiores
a40 L/m.

La indicacion de TQT debe reservarse para pacientes sin
autonomia ventilatoria con estenosis subgldtica, disfuncion
de las cuerdas vocales por compromiso bulbar severa, que
produzca aspiracion de secreciones o saliva que impida
mantener SpO, >95%.

Las complicaciones de TQT se relacionan con mayor
produccién de secreciones, pérdida control ventilatorio,
perdida fonacién, trastornos deglucion, decanulacion accidental
u oclusién por taponamientos, generalmente asociados a
requerimientos no bien cubiertos de termohumedificacion
y colonizacion e infeccidn por perdida de los mecanismos de
proteccién y del acondicionamiento del aire inspirado en la
nariz(42),

Los criterios de seleccién, inclusion y exclusion definidos por
el Programa AVNI se muestran en la tabla 4 y los requeridos
para ventilacién mecénica invasiva en la tabla 5@ 49),

Oxigenoterapia

En estados avanzados puede existir hipoxemia por
hipoventilacion; el tratamiento debe ser la asistencia ventilatoria,
sobre todo en aquellos nifios con insuficiencia respiratoria
crénica global (hipercapnica). La oxigenoterapia tiene el riesgo
de aumentar la hipoventilacién y los trastornos metabdlicos
asociados. Por lo tanto, no debe indicarse rutinariamente
oxigenoterapia dado que la hipoxemia, en estos pacientes,
se corrige fundamentalmente con AVNI(12),

Entrenamiento muscular respiratorio

Si bien los estudios son escasos y restringidos a pequenos
grupos de pacientes; el entrenamiento muscular inspiratorio
protocolizado, con vélvulas de umbral regulables, aumenta
la fuerza y resistencia en pacientes portadores de ENM;
permitiendo optimizar la funcionalidad de la bomba respiratoria.
Se recomienda entrenamiento muscular inspiratorio intervalico
en series, de duracién progresiva; y con un periodo de
descanso interseries no mayor a dos minutos. Su indicacién
es realizar 3 series de 3-5 minutos, con dos minutos de
descanso entre cada serie; 5 veces por semana. La carga mas
frecuentemente empleada es de 30% Pimax, esta se debe
modificar segln los resultados mensualmente evidenciados
en el seguimiento de la Pimax(#6),

Debe considerarse que en pacientes con estas patologias,
hay que adecuar los parametros de entrenamiento, puesto
que al existir un dafio funcional y estructural en el sistema
nervioso periférico, cargas maximas y frecuencia de trabajo
exageradas, pueden provocar dafio®), El rol del kinesidlogo
es fundamental en la evaluacién muscular periddica y en fijar
protocolos de entrenamiento. La experiencia del Programa
de AVNI y de la Teletén en Valparaiso ha demostrado en
nifos y adolescentes con ENM mejoria en la fuerza (Pimax
y Pemax), resistencia a la fatiga (tiempo limite y carga maxima
sostenible en test de carga incremental), como también
mejorfa en la calidad de la tos (PCF)*7).

Tratamiento de la escoliosis

La artrodesis es el tratamiento de eleccidon y esta indicada en
escoliosis con angulos de Cobb > 30°; si es posible se difiere
hasta después de la pubertad por el crecimiento acelerado
que ocurre en esa etapa. Existe correlacién entre la severidad
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Tabla 4.- Criterios de seleccién, inclusion y exclusién para Asistencia Ventilatoria No Invasiva domiciliaria
nocturna. Programa Chileno de AVNI.

CRITERIOS DE SELECCION

INCLUSION

EXCLUSION

Condicién clinica estable, sin
cambios importantes de los
parametros de AVNI en las
Gltimas tres semanas.

Pacientes con insuficiencia respiratoria crénica

y sindromes de hipoventilacién nocturna

secundarios a patologia que cumplan los

siguientes criterios:

- Saturometria nocturna continua anormal
(SpO2< 90% > 10% del tiempo de suefio).

- CVF <50% valor predicho, Pimax < 40cm
de H2O, PCF < 180 I/m.

- GSA: PaCO2 >50 mmHg, EB> 4mEg/.

- Enfermedad neuromuscular de
progresion rapida. (RELATIVO)
- Pardlisis cerebral.

Necesidad de soporte
ventilatorio nocturno por
tiempos de permanencia no
mayor a |0 horas.

(No excluye uso de AVNI)

Pacientes con enfermedad neuromuscular de
progresion lenta o estacionaria.

- Falta total de tolerancia a
mascara (interfase). INFRECUENTE
- Trastorno de deglucién con
ausencia de proteccién glética.
(Disfuncién bulbar severa)

- Hipercapnea sin acidosis
respiratoria.

- Requerimiento de oxigeno
< de 2 I/m para mantener
SpO2 > 93% (Para Pacientes
sin ENM, los pacientes con
ENM raramente requieren
oxigenoterapia)

Pacientes con compromiso primario o
secundario del comando ventilatorio y
sindrome de apneas obstructivas del suefio
(SAQS) con:

- SpO2 frecuente < 90% en registro

continuo por al menos 8 hrs. de observacion.

- Indice de apneas/hipopneas > 5/h,
CO2 transcutaneo > 50 mmHg por mas 50%
tiempo registro nocturno.

Menor de 6 meses (relativo)

Situacién socioecondmica con
instalaciones y servicios
basicos apropiados. Nivel de
instruccién que permita
cumplimiento de indicaciones.

No cumplir con los criterios de
evaluacion social referidos en
los criterios de inclusidn.

Cuidadores comprometidos
con el seguimiento y los
controles

Imposibilidad de mantener
controles de seguimiento al alta.

AVNI = asistencia ventilatoria no invasiva. CVF = capacidad vital forzada. SpO2 = oximetria de pulso. Pimax = Presién inspiratoria maxima.

PCF = Flujo pico tos.

del defecto y el compromiso funcional respiratorio (CVF) que
ha sido demostrado en pacientes con EMD y Becker, que
pueden ser predictores de la progresién la cifoescoliosis?).

En ENM de debut temprano como AEC tipo 2, en que se
observan angulaciones antes de los 4 afios de edad son un
desafio adicional. Todos los pacientes con AEC tipo 2 requeriran
artrodesis en algin momento de su evolucién. Aquellos
pacientes que presentan escoliosis significativa entre los 4-7
afos suelen mantener la flexibilidad suficiente para retardar
la artrodesis posterior hasta los 7-9 afios(49),

La artrodesis no impide la pérdida de la funcién pulmonar
en miopatias como DMD y AEC tipo 2, pero sf permite aliviar

el dolor, disminuye la escoliosis, mejora la funcidon
cardiorespiratoria, mejora la adaptacién a la silla de ruedas,
mejora la CVRS y logra mejora aspectos estéticos(?. Es
importante conocer que posterior a la cirugia, existe
disminucién de la CVF en el postoperatorio inmediato que
se recupera dentro de los 3 meses de la artrodesis; este
hecho ha estimulado el uso de AVNI nocturna en pacientes
con insuficiencia ventilatoria en el manejo perioperatorio?),

Se requiere evaluacidn quirdrgica y broncopulmonar para
AVNI en aquellos pacientes con angulos entre 30 y 40°. Los
pacientes con escoliosis y angulos > 50° muy posiblemente
requieran iniciar AVNI nocturna en domicilio, especialmente
sila CVF es < 40% del valor predicho previo a la artrodesis.
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Tabla 5.- Criterios de seleccién para Ventilacion Mecanica Invasiva en domicilio.

CRITERIOS DE INCLUSION

CRITERIOS DE EXCLUSION

Trastorno de deglucién por disfuncion
bulbar severa. Gastrostomia.

ENM con dependencia total de ventilacion
mecanica prolongada en que no pueda
establecerse la AVNI.

Condicién clinica estable sin cambios
importantes en parametros de ventilador
en las Ultimas tres semanas.

Estado vegetativo crénico y/o minimo responsivos,
anaencefalia, sindromes cromosdmicos letales: trisomia |3, 18.

Estabilidad hemodindmica.

Requerimientos de O2 con FIO2 inferior
a 0.4, PIM no mayor de 25 cm H2O v
PEEP no mayor de 8 cm H20

Enfermedades del parénquima pulmonar terminales:
dafio pulmonar crénico postviral, fibrosis quistica.

Via aérea estable: Traqueostomia
permeable (Sin malacia y/o sin granulomas
obstructivos que condicionen obstruccién
de la via aérea).

Hipercapnea sin acidosis respiratoria.

ENM = enfermedad neuromuscular. AVNI = asistencia ventilatoria no invasiva. PIM = Presion inspiratoria méaxima. PEEP = Presion positiva al

final de la espiracion

En estas circunstancias el seguimiento postoperatorio a 48
meses demuestra estabilidad de la funcién pulmonar
(disminuciéon no significativa de la CVF) y ausencia de
complicaciones cardiorespiratorias en el postoperatorio
inmediato en pacientes con defectos severos (dngulos entre
55y 85°).

Del mismo modo, el entrenamiento muscular respiratorio
inspiratorio con valvulas de umbral regulable (IMT) iniciado
previo a la cirugfa (6 semanas) ha demostrado resultados
favorables en el postoperatorio inmediato de pacientes con
DMD, cifoescoliosis severa (angulo > 85°) y restricciéon
pulmonar severa (CVF < 30%)9, Aln cuando no existen
publicaciones que demuestren el efecto combinado de AVNI
nocturna mas IMT en el manejo periooperatorio de la
cifoescoliosis en nifos y adolescentes con insuficiencia
ventilatoria y ENM, ambas acciones podrfan ser consideradas
simultdneamente.

Mantener la bipedestacién y la marcha atenda la progresion
del defecto. El rol de los esteroides orales en pacientes con
DMD en mantener la marcha y disminuir la incidencia de
cifoescoliosis es conocido®!). Sin embargo, el gran desaffo
son los nifios pequenos con progresion rapida de la curvatura;
en ellos tratamientos no quirdrgicos destinados a alinear los
ejes con estructuras no restrictivas como sitting v tablas de
bipedoestacién son importantes para mejorar la adaptaciéon
asilla, confort y prevenir decibito, como manejo prequirtrgico.

Sin embargo, el manejo con ortesis que faciliten la
bipedestacién, o alineen los ejes (sitting, corset), no logran
evitar la progresion del defecto(246),

El rol del traumatdlogo, fisiatra, anestesista, broncopulmonar,
intensivista, conjuntamente con el equipo de rehabilitacion
respiratoria son fundamentales para la evaluacion y tratamiento
oportuno de la cifoescoliosis en pacientes con ENM.

Neurorehabilitacién

Busca mejorar la funcién muscular y otras funciones
neuroldgicas con metas de mantencién y/o recuperacion del
reflejo succion-deglucion, mantener y recuperar la capacidad
fisica (funcion motora) y fuerza muscular, optimizar los rangos
articulares, la bipedestacion y marcha, posicionamiento
adecuado en sedestacidon como es la adaptacién a la vida en
silla y en declbito obligado. Las potencialidades de la
recuperacion aumentan en aquellos pacientes que pese a
tener importante compromiso funcional motor, tienen buen
nivel de desarrollo neurocognitivo?:>1),

El impacto o el verdadero rol de la asistencia ventilatoria
prolongada, fundamentalmente la AVNI, como ayuda en
neuro-rehabilitacion ha sido insuficientemente evaluado. Es
muy probable que al descansar los mUsculos respiratorios,
al beneficiar la rehabilitacion de la succion-deglucion (ausencia
de TQT), al mejorar la CVRS y muy fundamentalmente al
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Tabla 6.- Principales valvulas de fonacién disponibles en Chile y sus diferencias

Passy-Muir Shiley
Caracterfstica Siempre cerrada Siempre abierta
Apertura Al inspirar Se cierra al espirar

Presion de la via aérea
(al inicio de la espiracién)

Debe ser < de |5 cm HO

Debe ser < de |5 cm HyO

Mantiene Peep No

No

impedir la hipoxia intermitente asociada a TRS sea un potencial
neuroprotector y coadyuvante de la rehabilitacién. Es muy
significativo que buena parte de la literatura médica en soportar
estrategias de manejo ventilatorio no invasivo y técnicas
complementarias hayan sido desarrollada por el Dr. John
Bach, fisiatra estadounidense(®%:36),

Rehabilitacién fonoaudiolédgica y oral

Esta orientado a lograr una alimentaciéon segura y eficiente
via oral en la medida que la condicién neuromuscular lo
permita. Las ENM pueden generar disfagias neurogénicas
orofaringeas y disfagias neurogénicas esofagicas que
generalmente pueden ser manejadas y/o mitigadas con
estrategias especificas fonoaudiolégicas. Patologfas con
compromiso bulbar tienen mayor riesgo de desarrollar apneas
y sindromes aspirativos secundarios a trastornos de la
deglucion; en ellos debe plantearse tempranamente la
gastrostomia, la que permitird una nutricién adecuada exenta
de riesgos®).

En los pacientes con TQT es muy frecuente que existan
trastornos de la deglucién primarios o secundarios. En ellos,
el uso de valvulas de fonacién, excluidas estenosis subgléticas,
granulomas u otras causas de obstruccién de la via aérea
superior, puede tener un rol terapéutico, logrando no sdélo
la fonacion, sino también mejorar los mecanismos de la
deglucion vy la tos, al mejorar el cierre gldtico en forma
secundario al aumento de la presion por debajo de las cuerdas
vocales al inicio de la espiracion(*®), La tabla 6 muestra las
principales vélvulas de fonacién disponibles en Chile y sus
diferencias.

Tratamiento farmacolégico

Su empleo es restringido a ciertos grupos de ENM y su efecto
puede ser beneficioso en determinadas etapas de la
enfermedad. En la actualidad algunos tratamientos carecen
aun de evidencia solida que los respalde; a continuacién se
hace mencién a los principales farmacos utilizados.

Corticoesteroides

Utilizado en DMD, como alternativas se encuentra prednisona
(0,75 mg/kilo/dia) y deflazacort, este Ultimo con efectos

adversos (0,9 mg/kg/dia). Aumentan la masa muscular y
retrasan la disminucién de las fuerzas musculares y
consecuentemente prolongan la marcha auténoma por
alrededor de dos anos; incidiendo en la capacidad ventilatoria
de estos nifios, pues una vez perdida la bipedestacién el
desarrollo de escoliosis progresiva es la regla. El tratamiento
esteroidal tiene efectos colaterales que deben ser
monitorizados?->"),

El inicio promedio es a los 8 afios de edad, cuando se
establece plateau en la funcién motora(). Una vez perdida
la marcha, permite conservar la movilidad de las extremidades
superiores, reducir la progresién de la escoliosis, retardar la
declinacién de la funcién respiratoria y cardiaca. En las etapas
avanzadas de la enfermedad priman los efectos adversos
sobre los beneficios clinicos(2->1).

Creatina

Sus beneficios se han demostrado en miopatias distrofinicas
y distrofia mioténica tipo 2. Constituye un suplemento
alimentario, el cual mediante aumento en la sintesis de
proteinas musculares (principalmente miosina) y por el
aumento del glicégeno intramuscular puede mejorar la fuerza
de grupos musculares®. Su uso generalizado no estd
recomendado.

Acido Valproico

Mejora la fuerza muscular en pacientes con AEC tipo 3 y 4;
sin efectos en pacientes con AEC tipo | vy 2.

Carnitina

Puede ser (til en caso de miopatfas secundarias a errores del
metabolismo con déficit de carnitina.

Cirugias y riesgo anestésico

Es recomendable el uso de anestesia total endovenosa. La
anestesia inhalatoria se puede relacionar a reacciones tipo
hipertemia maligna y rabdomiolisis, descritos en paciente con
DMD. Los depolarizantes, succinilcolina estan contraindicados
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(2, Los pacientes deben recibir una evaluacion cardiolégica
y respiratoria al menos 2 meses antes de la intervencion®2),
Es fundamental considerar las recomendaciones ya entregadas
de AVNI vy tos asistida en el manejo postoperatorio para
prevenir atelectasias y neumonias y eventualmente fallas en
la extubacion.

ASPECTOS EDUCATIVOS

Proporcional al estado evolutivo de la enfermedad, tanto los
pacientes como sus familiares deben empoderarse en los
cuidados relacionados con la enfermedad, por lo tanto deben
ser instruidos sobre temas referidos a la historia natural de
la enfermedad, estilos de vida saludables, reconocimiento de
exacerbaciones y planes de contingencia; ademas del manejo
bésico de intercurrencias respiratorias, no respiratorias,
transicion a la adultez vy autovalencia. En el caso dependencias
tecnoldgicas especificas deben recibir educacion practica del
uso de equipos y sus cuidados®).

DILEMAS ETICOS

La sobrevida de nifios con ENM y dependencias tecnoldgicas
especiales ha mejorado, entre otras acciones, por los cuidados
respiratorios especializados, como es la ventilacién mecanica
prolongada y los protocolos de tos asistida. Esto se ha
relacionado con mejorfa en la CVRS del paciente y su entorno
familiar. Sin embargo, no siempre se obtiene el resultado
esperado y las cargas sicoldgicas, sociales y financieras
constituyen procesos que requieren desarrollar evaluaciones
en el dominio de la bioética. Los desafios terapéuticos, que
son posibles con nuevas tecnologias aplicadas, requieren
incluir principios bioéticas considerados como la suma de
conocimientos que orientan en un sentido racional la accién
humana de hacer el bien y evitar el mal. Estos se pueden
resumir en Autonomfa, beneficencia, equidad (justicia) y no
maleficencia®3),

El desarrollo de la AVNI ha permitido mejorar la historia
natural de algunas enfermedades neuromusculares
especiamente la DMD, no obstante, en algunas enfermedades
neuromusculares con deterioro progresivo, como la AEC
tipo I, caracterizada por su evolucién mortal sin apoyo
ventilatorio, existe controversia en la factibilidad técnica del
soporte con AVNI durante las etapas tempranas de la vida
(menores de 6 meses) v de las implicancias bioéticas de dicha
decisién.

Esto especialmente en lactantes con trastorno deglucion
por compromiso bulbar dentro de los tres meses de vida
que impida sostener SpO; estables sobre 95%. No obstante
en el resto de los nifios que no tienen esta severidad del
compromiso bulbar pueden beneficiarse con AVNI, protocolos
de tos asistida y alimentacién por gastrostomfa, independiente
del nivel de autonomfa ventilatoria. De esta manera, sin
traqueostomizar, es posible mantener el lenguaje e impactar
en CVRS.

Los aspectos bioéticos involucrados en el manejo de
pacientes con enfermedades crdnicas, progresivas y

potencialmente letales deben ser fuertemente considerados
al momento de decidir en conjunto con los pacientes y sus
familias terapias de ventilacion mecdnica. Es por ello
fundamental comunicar todas las alternativas posibles como
son AVNI, ventilacién a través de TQT o sdlo
acompafamiento. Las decisiones de tratamiento deben
considerar no sélo aspectos de viabilidad técnica, sino los
principios bioéticos ya mencionados(®¥.

CONCLUSION

El compromiso respiratorio en las enfermedades
neuromusculares es causa frecuente de morbimortalidad y
la insuficiencia ventilatoria de mortalidad prematura. A lo largo
de los Ultimos 10 afios se ha transitado desde la contemplacion
de la historia natural de estas enfermedades a recomendaciones
tanto anticipatorias como integrales en los cuidados
respiratorios.

El cambio mas sustantivo en estas recomendaciones es la
inclusién rutinaria de AVNI 'y de protocolos complementarios
de tos asistida. Consecuentemente, no sélo se ha consolidado
el rol de la AVNI, iniciada oportunamente al confirmar
hipoventilacidén nocturna, sino también, como la mejor
estrategia para entregar ventilacion mecanica prolongada en
aquellos pacientes que requieren soporte ventilatorio total
o por mas de 20 horas en el dia.

Reservando la indicacion de TQT exclusivamente para
quienes tengan severo compromiso de los musculos
deglutorios bulbares que impidan mantener en forma continua
la SpO2 sobre 95%. Es asi como estas estrategias han
permitido la sobrevida, con buena CVRS, en pacientes con
DMD por més de 20 anos y pacientes con AEC Tipo | por
mas de |10 afos evitando la necesidad de traqueostomizar.
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Oscilometria de impulso (I0S) en nifos

Klgo. Rodolfo Meyer Peirano
Laboratorio de Funcién Pulmonar Infantil
Hospital Padre Hurtado

Resumen

Este articulo tiene como propdsito revisar aspectos fisiolégicos, técnicos y clinicos de la oscilometria
de impulso aplicada en pediatria; ya que en la actualidad tiene un rol importante en el estudio de la
mecénica respiratoria. Es una interesante aproximacion al diagndstico funcional del sistema respiratorio
por su facil realizacién; en cuanto no necesita de la cooperacion activa del paciente, se obtienen
resultados comprensibles del sitio y magnitud de la alteracion, puede complementar las pruebas de
provocacién, pesquizar precozmente la respuesta broncodilatadora y participar en el seguimiento

de enfermedades crénicas.
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INTRODUCCION

La oscilometria de impulso (IOS) ha sido introducida como
una modalidad alternativa o complementaria a las pruebas
de funcién pulmonar convencionales() y a diferencia de éstas,
no utiliza maniobras dependientes del esfuerzo respiratorio,
sino que utiliza pequenas sefales de presidn externas sobre-
impuestas a la ventilacion espontanea del sujeto que permiten
determinar la impedancia del sistema respiratorio®).

La impedancia, corresponde al impedimento natural al
flujo de aire que ofrece el sistema respiratorio, que incluye
tanto las pérdidas friccionales como cargas elasticas e iner-
ciales®. Ademads, al evitar el esfuerzo -como maniobra- se
elimina también la influencia del tono broncomotor en la
respuesta (). A pesar que, han transcurrido més de 50 afios
de las primeras publicaciones de DuBois y colaboradores®©),
pareciera que aun la comprensién y uso de la medicién de
resistencias respiratorias a través del método de oscilacion
forzada, en particular la 10S sigue siendo dificultosa y poco
desarrollada en nuestro medio. No obstante, el mayor
crecimiento ha ocurrido en los Ultimos |5 afios(”:8),

Cogswell et al, en 1973 aplico esta técnica por primera
vez en ninos (entre 3 y 12 afios), sanos, asmaticos y con
fibrosis quistica, sugiriendo su amplia utilidad en pediatrfa®.
El avance de este método ha ido en paralelo con el avance
tecnolégico en particular los sistemas computacionales que
han facilitado su aplicacién técnica e interpretacion clinica,
obteniéndose el afio 2007 las gufas ATS/ERS que la incluye
como método estandarizado para la evaluacién de funcién
pulmonar en el nifio preescolar®. Técnicamente, la 1OS se
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logra aplicando pulsaciones tipo “popping” con un pequefio
parlante que es activado eléctricamente por el computador
(Figura 1), el cual se deforma en sentido positivo y negativo
para generar pequefios flujos que ingresan al sistema respira-
torio durante la respiracion espontanea del sujeto® lo que
permite un completo anélisis comprensivo de la mecénica
respiratoria a través de mediciones de la resistencia no elastica
(via aérea) y elasticas (pulmdn y térax) en forma simultanea,
conocida como impedancia respiratoria®. El andlisis de la
respuesta se realiza en una escala de frecuencias entre 5 y
30 Hertz (Hz), para lo cual se utiliza el método de transfor-
macién rapida de Fourier (FFT), el que traslada los datos
registrados en el dominio del tiempo, al dominio de una
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Figura |.- Esquema del parlante generador de la oscilacién forzada
conectado a una resistencia terminal, al neumotacémetro, al computador
y boquilla. Se ilustra en azul y rojo el flujo del paciente y parlante
respectivamente, que son medidos por el neumotacémetro y obser-
vados en el monitor del computador (no mostrado).
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