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1. INTRODUCCION

Las enfermedades neuromusculares
(ENM) se caracterizan por la afectacién
de algtin componente de la unidad motora
y su principal manifestacion es la debilidad
muscular. La posibilidad de compromiso del
sistema respiratorio varia ampliamente entre
las diferentes condiciones y, en general, aparece
en nifios con mayor debilidad. La afectacién de
los distintos grupos musculares compromete en
mayor o menor medida y directa o indirectamente
el funcionamiento del sistema respiratorio,
principal determinante de la morbimortalidad.
La insuficiencia respiratoria aguda asociada a
infecciones respiratorias es motivo frecuente de
hospitalizacion y la insuficiencia respiratoria
crénica (IRC) es la causa mas frecuente de muerte.

Si bien no se conoce exactamente la
prevalencia total de ENM en nuestro pais, ya que
no se cuenta con registros, podemos decir que,
en la Argentina, la prevalencia de la distrofia
muscular de Duchenne (DMD) es de 1:3500
varones nacidos vivos y la de atrofia muscular
espinal (AME), 1:6000 recién nacidos (RN) vivos.
La prevalencia de portacién de AME es de
aproximadamente 1:50.

En las ultimas décadas, el desarrollo de la
biologia molecular permitié identificar defectos
genéticos, profundizar en el origen de distintas
ENM vy establecer diagndsticos con mayor
precision. Paralelamente, se fueron incorporando
diversas tecnologias, como la ventilacién no
invasiva (VNI), en su tratamiento. La mayor
comprension de la patogénesis y la historia
natural de ciertas enfermedades, sumadas a
nuevas estrategias terapéuticas, permitieron una
nueva organizacion de la atencién médica, la
prevencion de complicaciones, la planificacion de
intervenciones, con un impacto considerable en
la calidad y expectativa de vida de los pacientes.

La complejidad del manejo de los mltiples
problemas asociados a la enfermedad
neuromuscular requiere de un equipo
interdisciplinario y con experiencia en el area,
que permita maximizar el estado de salud, la
calidad de vida, las capacidades funcionales,
promover la deteccién precoz de complicaciones
y facilitar la completa integracién del paciente a
la comunidad.

La mayoria de los cuidados respiratorios no
son especificos para cada diagnéstico y estan
recomendados para todos los nifios con ENM. En
aquellas entidades en que haya recomendaciones
especificas, estas seran mencionadas en el

apartado correspondiente. La discusién de cada
diagndstico en particular escapa al alcance y
objetivo de este consenso.

2. AFECTACION DEL SISTEMA
RESPIRATORIO EN ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES

2.1. Fisiopatologia del compromiso respiratorio
en la enfermedad neuromuscular

La afectacion del sistema respiratorio de
los pacientes con ENM depende de procesos
multifactoriales e interconectados, que
tienen relacion, al menos indirecta, con el
funcionamiento de los musculos respiratorios.

La debilidad de los grandes mtsculos
respiratorios altera la retraccion elastica de la
caja tordcica y modifica la posicién neutral de
equilibrio de las retracciones elasticas toracica
y pulmonar. Los tendones, ligamentos y
articulaciones costales se endurecen y pueden
llegar a la anquilosis como consecuencia
del acortamiento y de los cambios fibréticos
musculares.

Los musculos inspiratorios y espiratorios
cumplen funciones diversas, por lo que su
afectacion genera alteraciones diferentes (Figura 1).

La debilidad de los misculos inspiratorios
reduce la capacidad de generar una inspiraciéon
maxima, con disminucién en la capacidad
vital (CV) y en la generacién de suspiros.
La incapacidad para realizar respiraciones
profundas periédicas aumenta la tendencia
al colapso alveolar, favorece el desarrollo de
microatelectasias y compromete la relacién
tension-longitud de los musculos respiratorios.
Progresivamente, disminuye la distensibilidad
pulmonar y tordcica, y conduce a una enfermedad
restrictiva.

Los pacientes presentan un tipo de respiracion
rapida, superficial, sin suspiros y pueden
desarrollar respiraciéon paradojal (asincronia
entre térax y abdomen). La taquipnea aumenta
el trabajo respiratorio e incrementa la ventilacion
de espacio muerto y el tiempo inspiratorio, con
compromiso del flujo sanguineo a los musculos
respiratorios. La consecuencia es la fatiga
muscular.

Todo lo descrito colabora con el desarrollo de
una insuficiencia respiratoria hipercédpnica.

La debilidad de los musculos espiratorios
tiene menos impacto sobre la ventilacién. Sin
embargo, son esenciales para el establecimiento
de una tos efectiva y la eliminacién de secreciones
respiratorias. Su compromiso aumenta el riesgo
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Ficura 1: Fisiopatologia del compromiso respiratorio en enfermedades neuromusculares

Debilidad de mtsculos espiratorios

Debilidad Tos inefectiva
de musculos — < Eliminacion
bulbares de secreciones
Sindrome Atelectasias
aspirativo

N

Alteracién V/Q, hipoxemia

Insuficiencia respiratoria hipoxémica

CV: Capacidad vital.
VP: Volumen pulmonar. V/Q: ventilacién y perfusion.

de infeccion respiratoria y de desarrollo de

insuficiencia respiratoria hipoxémica.

Otros factores colaboran, a su vez, con la
enfermedad respiratoria:

¢ La presencia de compromiso bulbar, que trae
como consecuencia un trastorno deglutorio
y sindrome aspirativo, responsable, a su
vez, de agresiones repetidas sobre el sistema
respiratorio, infecciones a repeticiéon y
broncorrea crénica.

e Las alteraciones de la caja toracica
relacionadas con la escoliosis colocan a
los musculos respiratorios en una posicién
desventajosa para su funcionamiento, ya
afectado por la debilidad. La mecénica tordcica
alterada favorece, asimismo, el desarrollo de
atelectasias.

2.2. Trastornos respiratorios durante el suenio

Fisiol6gicamente, el suefio es una situacién
de labilidad para el funcionamiento respiratorio.
Tanto la mecénica respiratoria como los
mecanismos del control central disminuyen su
eficiencia con respecto a la vigilia.

En condiciones de salud, durante el suefio
de movimientos oculares rapidos (REM, por sus
siglas en inglés; rapid eye movement), disminuye
el tono de todos los musculos del eje medio
del cuerpo, que incluye los dilatadores de las
vias aéreas superiores (VAS) y los musculos
respiratorios accesorios. Esto genera una
disminucién del calibre faringeo, un aumento
de la colapsabilidad de las VAS y una caida de la

Debilidad de musculos inspiratorios

:

NEQ'AYY y suspiros Taquipnea

I Distensibilidad
de caja torécica y
pulmones

J, Flujo sanguineo a
miusculos respiratorios

.

 Trabajo respiratorio

Fatiga de musculos respiratorios

Insuficiencia respiratoria hipercdpnica

capacidad residual funcional (volumen de reposo
del sistema respiratorio) y del volumen corriente
(aire movilizado con cada respiracién).

En cuanto al control respiratorio, en el suefio
REM, se toleran niveles méas bajos de PO, y mas
altos de PCO, sin dar lugar a una respuesta. Lo
antedicho genera un descenso de la oxigenacién
(normalmente, en el REM, la SaO,tc cae hasta
un 4% por debajo de la de la vigilia) y un
aumento de la PCO,. Estos fenémenos tienen
mayor intensidad en los nifios, sobre todo en los
lactantes, por la inestabilidad estructural de todo
su aparato respiratorio.

En pacientes con ENM, la disminucién de
la eficiencia respiratoria durante el suefio esta
acentuada por el compromiso de los musculos
respiratorios o por afectacion primaria o
secundaria de los centros respiratorios. Entre el
40y el 70% de los ninos con ENM presentan algtin
tipo de trastorno respiratorio durante el sueno. El
compromiso ventilatorio durante el suefio es un
primer paso ineludible en todos los pacientes que
desarrollan IRC.

Esquematicamente, se pueden describir
tres tipos bésicos de disfuncién respiratoria
asociada al sueno: 1) obstruccion de las vias
aéreas superiores; 2) hipoventilacién de origen
periférico; y 3) hipoventilacién alveolar central
(HVACQ).

Diferentes ENM pueden tener mayor
tendencia a desarrollar una u otra forma y, a su
vez, estas pueden combinarse.
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1. Obstruccién de las vias aéreas superiores (VAS)
durante el suefio

La aparicion de la obstruccién y su magnitud
dependen de la interaccion entre la anatomia
de la via aérea y la dindmica neuromuscular.
Comprende un abanico entre la obstruccién leve
con vibracion del velo del paladar (ronquido
simple) hasta el sindrome de apnea/hipopnea
obstructiva del suefio (SAHOS) con episodios de
colapso faringeo completo (apnea obstructiva) o
parcial (hipopnea). Durante estos episodios de
apnea o hipopnea, sobrevienen descensos de la
oxigenacion, aumentos de la CO, y reacciones
de despertar en el sistema nervioso central.
Esto aumenta el tono muscular, con lo que se
recupera una respiracion normal hasta que,
con la profundizacion del suefio, se reinicia el
ciclo apnea-hipoxia/hipercapnia-despertar. La
presencia asociada de otras causas de aumento
de resistencia en las VAS (malformaciones
craneofaciales, hipertrofia de amigdalas y/o
adenoides, etc.) puede favorecer la aparicion del
SAHOS, atin en nifios en quienes el compromiso
de la musculatura de las vias aéreas superiores
por su ENM no es muy grave.

El SAHOS puede favorecer el desarrollo de
hipertension arterial sistémica, insuficiencia
cardiaca, inflamacién de la via aérea superior
e inferior, pectus excavatum, déficits
endocrinolégicos (hormona de crecimiento -GH,
por sus siglas en inglés: growth hormone—y factores
de crecimiento) con retraso pondoestatural y
puberal. En la evolucién de cualquier paciente
con SAHOS, las manifestaciones descritas suelen
ir asocidndose y agravandose con el correr
del tiempo. La fragmentacion del suefio y la
hipoxia e hipercapnia recurrentes deterioran
los mecanismos de reaccién frente a la apnea al
aumentar la tolerancia de los quimiorreceptores
y pueden elevar el umbral de la reaccién de
despertar, lo que agrega una hipoventilacién
central secundaria.

2. Hipoventilacién de origen periférico

Al comienzo del deterioro de los musculos
respiratorios, la funcién respiratoria se mantiene
por el trabajo de los musculos accesorios,
pero la disminucién de su tono en suefio REM
puede llevar a episodios de hipoventilacién con
desaturacion y/o hipercapnia. Con la progresion,
los episodios aumentan en frecuencia y duracién,
y aparecen en suefio no REM. El cierre de la via
aérea distal dificulta el manejo de las secreciones.
La hipoxia/hipercapnia recurrentes pueden
cambiar la sensibilidad del centro respiratorio,

que se adapta a trabajar en niveles de menor PO,
y mayor PCQO,. Esto lleva, en algunos pacientes, al
desarrollo de insuficiencia respiratoria nocturna
y diurna por asociacién de un componente
secundario central al problema mecénico
primario.

Las manifestaciones clinicas y las
complicaciones de la hipoventilacién periférica
durante el suefo son similares a las del SAHOS,
salvo que no existen ronquido ni apneas.

3. Hipoventilacién alveolar central

La HVAC es mas frecuente en las patologias
con compromiso cerebral o del tronco
(enfermedades mitocondriales, Leigh, etc.).

Si bien en muchos casos esta es secundaria
a la hipoxemia recurrente de origen mecénico,
en algunas patologias, puede existir también un
dano central primario. En ellas, la disminucién en
la percepcién de la hipoxia y la hipercapnia hace
que el estimulo respiratorio central disminuya,
en general, de manera mas marcada durante el
suefio profundo no REM. Durante el suefio, no
hay signos de lucha por respirar. Solo en los casos
mas graves, se hace notoria la disminucién casi
total de la excursion toracica, que puede asociarse
con cianosis.

2.3. Caracteristicas del compromiso respiratorio

La gravedad y temporalidad de la afectacién
de los musculos respiratorios y el riesgo de
desarrollar IRC dependen del diagnéstico (Tabla
1). Atin dentro de las patologias que evolucionan
a la IRC, hay un abanico de posibilidades: se
encuentra, en un extremo, el nifilo con AME tipo
I, con insuficiencia respiratoria en los primeros
meses de vida y, en el otro extremo, el paciente
con DMD o AME tipo III, que puede presentarla
tardiamente.

Cualquiera sea el momento del inicio de los
sintomas, en la mayoria de los casos, los eventos
que se van a suceder van a seguir un mismo
orden cronolégico hacia la IRC, que varia en la
temporalidad de los sucesos (Grdfico 2).

Ademas, el patrén evolutivo hacia
la insuficiencia respiratoria también puede
diferir: hay patologias progresivas desde
etapas tempranas de la vida, como la AME
tipo II con disminucién lenta y progresiva
de la capacidad respiratoria y sin periodo de
estabilidad funcional. Algunas miopatias pueden
afectar tempranamente la funcién pulmonar
pero mantenerse estables en el tiempo. La
DMD muestra desarrollo normal de la funcién
pulmonar hasta la adolescencia con un periodo
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de meseta y luego el inicio de su deterioro. La
disminucién de volumen pulmonar se hace mas
evidente con la pérdida de la deambulacion y el
inicio de uso de silla de ruedas. Los TRS aparecen
subsecuentemente y la insuficiencia respiratoria
ocurre hacia los 20 afios.

3. PROBLEMAS EXTRAPULMONARES
CON IMPACTO RESPIRATORIO

3.1. Alteraciones de la deglucion y reflujo
gastroesofagico

Las dificultades en la alimentacién estan bien
descriptas en la ENM pediatrica. Las alteraciones
de la deglucién aumentan el riesgo de aspiracién
pulmonar a la vez que contribuyen a generar
situaciones de déficit nutricional y son causa de
morbimortalidad.

La dificultad para masticar y deglutir,
frecuentes en nifios con ENM, reflejan la debilidad
de los musculos de mejillas, labios, lengua y
faringe. Las alteraciones pueden presentarse

mas habituales durante la alimentacién oral,
los eventos aspirativos pueden ocurrir también
después de ella, durante episodios de reflujo
gastroesofagico (RGE), o bien ser resultantes del
mal manejo de las secreciones nasales o la saliva.

La deglucién se divide en tres fases: oral,
faringea y esofdgica. Los defectos en la fase de
preparacion oral de la deglucién se manifiestan
como problemas de masticacién, incapacidad
para formar el bolo o permanencia de los
alimentos en la boca. Las fases posteriores pueden
dar lugar a regurgitacion nasal o tos al tragar,

GRAFICO 2. Etapas en la evolucion de la insuficiencia
respiratoria en enfermedad neuromuscular

| Suficiencia respiratoria |

l

temprana o tardiamente durante la evolucion. ‘
La prevalencia de la disfunciéon deglutoria tiende | TRS asociados a suefio REM | Infeccién
a aumentar a medida que progresa la debilidad l respiratoria
muscular. El empeoramiento puede ser muy aguda
gradual, con diferente grado de adaptacién por TRS asociados a suefio
parte de los pacientes, que pueden no manifestar REM y no REM
dificultades hasta etapas muy avanzadas con alto
riesgo de aspiracion y asfixia. Se ha reportado l
neumonia aspirativa en un 10% de pacientes con | Insuficiencia ventilatoria diurna |
AME y trastornos deglutorios.
Si bien la aspiraciéon puede ser un evento l
agudo unico, con mas frecuencia se trata de | Muerte |
eventos menores recurrentes, que se traducen
en un sindrome aspirativo cronico. Aunque TRS: trastornos respiratorios durante el suefio.
TaBLA 1: Probabilidad de desarrollar insuficiencia respiratoria segiin la patologia neuromuscular
Inevitable Frecuente Ocasional Infrecuente
AME tipo I AME1II DMC AME tipo III
DM Duchenne Miopatias: E. Dreyfuss DM FSH
Nemalinica, DM Becker
Miotubular, Miopatias
Multicore, Centralcore
Mitocondrial,
Minicore

Distrofia mioténica
conggénita tipo I
DMC Merosina (-)
DMC Ullrich

AME: atrofia muscular espinal.
DMC: distrofia muscular congénita.
FSH: facioescapulohumeral.



Consenso de cuidados respiratorios en enfermedades neuromusculares en nifios | 7

mas frecuentemente con los liquidos. En general,
en las ENM, la fase oral y el comienzo de la
deglucion faringea tardan mas en afectarse y
la primera alteracion es la aparicién de residuo
hipofaringeo.

3.2. Nutricién

Numerosos estudios han investigado la
composicién corporal y los requerimientos
de energia en pacientes con desérdenes
neuromusculares, principalmente DMD. La
relacion entre enfermedad neuromuscular y
estado nutricional no es simple. Si bien pocos
estudios relacionan especificamente el impacto
de la nutricién sobre la funciéon pulmonar en estos
pacientes, se sabe que los problemas nutricionales
asociados a ENM impactan sobre el estado
general y el sistema respiratorio, por lo que se
debe aspirar al 6ptimo manejo de estos pacientes
por un equipo interdisciplinario.

Los pacientes con ENM estdn expuestos
a riesgo de malnutricién: bajo peso debido a
dificultades en la alimentacién, disfagia, reflujo
gastroesofégico, alto gasto metabolico o exceso de
peso, principalmente por la movilidad reducida y
tratamiento con esteroides.

La disminucién de la actividad fisica y la
reduccién de la masa muscular disminuyen el
gasto energético en reposo y aumentan el riesgo
de obesidad.

En particular en los pacientes con enfermedad
de Duchenne, se observa una mayor prevalencia
de obesidad en los estadios iniciales de la
evolucion, asociada a la menor movilidad, el
tratamiento con corticoides, el menor porcentaje
de masa magra y mayor de grasa corporal.

En general, con la progresion de ENM y sobre
todo con la aparicion de los trastornos deglutorios,
aumenta la frecuencia de desnutricién, que suele
acompanar las etapas terminales de estos nifios.

3.3. Patologia espinal

La escoliosis es una caracteristica comun a
muchas ENM. Su incidencia refleja generalmente
la gravedad de la debilidad asociada. En
patologias como la AME tipo Iy Il y la DMD, la
incidencia de escoliosis es muy alta (100% y 70%,
respectivamente), y es de aparicion temprana en
AME 1y II'y con la pérdida de la deambulacién
en DMD.

Es dificil separar el efecto de la debilidad per
se y el aportado por el desarrollo de la escoliosis
sobre la funcién pulmonar. La escoliosis desvia
lateralmente la columna, desplaza la caja toracica

y el diafragma, y provoca una inspiracién
asimétrica con disminucién consecuente de la
capacidad vital y la distensibilidad del térax. Esta
afectacién mecénica colabora con el desarrollo de
una respiracion rapida y superficial, y aumenta la
ventilacién de espacio muerto y la posibilidad de
retencion de CO,. La escoliosis podria, asimismo,
disminuir la efectividad de la tos.

3.4. Compromiso cardiaco

Las anormalidades cardiacas ocurren en
asociaciéon con muchas de las ENM en pediatria.
Las ENM maéas comunes con manifestaciones
cardiacas son DMD, la distrofia muscular de
Becker (DMB), Limb-girdle y la distrofia de Emery
Dreyfuss. La ataxia de Friedrich y la distrofia
mioténica también tienen compromiso cardiaco.
El tipo y extension de las manifestaciones
cardiacas son especificos del tipo de desorden
neuromuscular.

Hacia los 20 afios de edad, el 80-90% de los
pacientes con DMD y el 50% de los pacientes
con DMB tendran evidencia ecocardiogréfica
de cardiomiopatia dilatada y el 50% de los
pacientes con DMD tendran signos clinicos de
falla cardiaca.

Ademas, la presencia de hipoxia crénica puede
dar lugar al desarrollo de hipertensién pulmonar.

4. EVALUACION Y DIAGNOSTICO
DE COMPROMISO RESPIRATORIO

Los pacientes con ENM deben realizar una
consulta al neumonoélogo pediatra anualmente
desde el diagndstico de la enfermedad. A partir
de la deteccién de compromiso del sistema
respiratorio, estos controles se hardn maés
frecuentes, dependiendo de la gravedad y la
velocidad de su deterioro.

4.1. Anamnesis y examen fisico

El interrogatorio y el examen fisico estaran
orientados en cada evaluacién a pesquisar signos
y sintomas de compromiso respiratorio, signos
de progresion de la debilidad y mayor afectacién
de la funcién respiratoria, de la degluciéon y de la
dinamica del sueno.

4.2. Estudios complementarios

* Radiografia de térax de frente, que permita
determinar la presencia de complicaciones,
tales como atelectasias, y que sirva como
punto de comparacién para estudios futuros.
Las radiografias de térax con escoliosis grave
muchas veces son dificiles de interpretar y es
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fundamental comparar estudios para detectar
cambios parenquimatosos agudos.
Segtin necesidad, se podra complementar este
estudio con una radiografia de perfil y con
tomografia axial computada (TAC) de térax.
* Radiografia de Cavum, en caso de presentar el
paciente manifestaciones clinicas compatibles
con SAHOS.
e Pruebas de funcién pulmonar.

Dentro del control del paciente con ENM, es
rutinaria la realizacién de pruebas de funcién
pulmonar (PFP). Estan destinadas a evaluar
la presencia y gravedad del compromiso de la
funcién pulmonar y su evolucion en el tiempo.

La frecuencia de realizacién de los controles
funcionales es anual mientras el paciente presente
funcién pulmonar normal. Luego, en funcién
de la velocidad del deterioro y del riesgo del
paciente, se realizardn evaluaciones semestrales
o trimestrales.

Debe tenerse en cuenta que, debido a
la presencia de escoliosis, se recomienda la
estimacién de la talla mediante la determinacién
de la envergadura o a partir de la medicién de la
longitud cubital.

Se realizard en funcion de la disponibilidad:

* Espirometria: La capacidad vital (CV: cantidad
de aire que puede movilizarse luego de una
inspiracién y espiraciéon maximas) se puede
medir en la mayoria de nifios de maés de
6 anos. Puede encontrarse reducida como
consecuencia de la debilidad muscular y de
la disminucién de la distensibilidad toracica y
pulmonar en pacientes con ENM.

Las pruebas en dectbito supino permiten

evaluar el funcionamiento diafragmatico. Una

disminucién de la CV del 20% con respecto

a la posiciéon erguida pone en evidencia su

disfuncion.

La CV < 1,11 se asocié con mayor riesgo de

infecciones respiratorias en pacientes con

ENM.

En DMD, una CV menor de 11 se asoci6 a una

sobrevida media de 3 afios y del 8% a 5 afios,

sin intervenciones terapéuticas.

La CVI (capacidad vital inspiratoria)

< 40% se ha asociado con la presencia de

hipoventilacién nocturna.

En pacientes con CV menor del 50% de sus

valores de referencia, debe programarse un

estudio de suefio.

La CV es una buena herramienta para

monitorizar la progresién del compromiso

respiratorio. Sin embargo, es poco sensible
cuando la debilidad muscular es leve.

* Mediciéon de funcién de misculos

respiratorios:
Debe tenerse en cuenta que la medicién de
presiones bucales méximas es particularmente
dependiente del esfuerzo y del entrenamiento
del paciente en su realizacién. La
interpretacién de los resultados debe ser
cautelosa cuando no se cuenta con informacién
sobre la técnica del estudio.

- Presion inspiratoria méaxima (PImax) y
presion espiratoria maxima (PEmax):
Miden la funcién de musculos inspiratorios
y espiratorios, respectivamente, utilizando
un manémetro conectado a una pieza
bucal.

- Sniff nasal: Mide funcién de misculos
inspiratorios. La medicion se realiza a nivel
de una fosa nasal ocluida, con la insercion
de un catéter conectado a un transductor
de presion.

- La disminucién de la PImax es precoz con
respecto a la CV. Esta ultima se ve afectada
a partir del descenso de la PImax por
debajo del 50% de sus valores de referencia.

- La disminucién de los valores de PImax
por debajo de 25 cm de H,O se asoci6 con
hipoventilacién nocturna en pacientes con
ENM.

- Valores de Pemax < 60 cm H,O en mayores
de 12 afios se asociaron con riesgo de
una depuracién alterada de secreciones
respiratorias.

* Flujo pico tosido: Su medicién se realiza

mediante un medidor de flujo pico conectado
a una boquilla o a una mascara. La prueba
consiste en la realizacién de inspiracion
maxima seguida de una maniobra completa
de tos. Se registra el maximo valor de flujo
alcanzado durante esta.
Valores de flujo pico tosido (PCF) por
debajo de 160 L/min en mayores de 12
anos se asociaron con tos inefectiva. Valores
menores de 270 L/min fuera de periodos de
exacerbacion respiratoria se asociaron con
mayor riesgo de insuficiencia respiratoria
aguda durante intercurrencias infecciosas.

* Medicién del intercambio gaseoso en vigilia
- Oximetria de pulso: Debe realizarse en cada
control. Registros <95% no justificados por
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presencia aguda o crénica de alteraciones
de la V/Q justifican la realizacién de
gases en sangre arterial para descartar
hipoventilacién alveolar.

- Gases en sangre arterial o arterializada:

Se sugiere la realizacién anual de gases
en sangre arterial matinales, a partir de
la edad en que es esperable compromiso
respiratorio segin la patologia de base del
paciente.

La indicacién y frecuencia de realizacién
de este estudio dependera de la gravedad de
la debilidad muscular, los resultados de las
PFP, la presencia de sintomas de TRS y de la
disponibilidad de otros medios para medir el
intercambio gaseoso nocturno.

La presencia de hipercapnia diurna indica
hipoventilacién alveolar diurna, que siempre se
acompana de hipoventilacién alveolar nocturna.
Un aumento del bicarbonato plasmético puede
indicar la presencia de hipoventilacién nocturna.

4.3. Diagrama de flujo de toma de decisiones

Si luego de la evaluacién clinica y funcional
un paciente se encuentra sintomdtico y/o con
capacidad vital menor del 50% y/o con una
paCO, > 40 mmHg, se solicita un estudio de
sueo y, en funcién de sus resultados, se plantean
las opciones terapéuticas.

Si el paciente se encuentra asintomaético, con
funcién pulmonar aceptable y normocapnia
en caso de haber sido evaluada, contintda sus
controles periédicos como lo hace habitualmente.

Las situaciones intermedias se analizan
individualmente.

En funcién de la sintesis diagndstica
de cada consulta, se establecen las distintas
intervenciones.

5. INTERVENCIONES RESPIRATORIAS
5.1. Asistencia de la tos y eliminacién
de secreciones

La debilidad de los musculos inspiratorios
condiciona menor volumen de aire, alteracion de
la relacién tension-longitud de los espiratorios
y menor retroceso elastico de la caja tordcica.
El compromiso bulbar y la disfuncién glética
limitan el cierre glético, lo que genera menor
presion intratoracica y menor flujo espiratorio.
La debilidad de los miisculos espiratorios
puede afectar de modo grave la efectividad de
la tos, por incapacidad de generar adecuados
flujos espiratorios, independientemente del aire
inhalado. De los 3 mecanismos, este es el mas

importante para la inefectividad de la tos en estos
pacientes.

La debilidad de la tos condiciona el deterioro
del clearence mucociliar ante infecciones
inofensivas del tracto superior o episodios
de aspiracion, lo que conduce a retencién de
secreciones, neumonias y /o atelectasias.

La base del tratamiento kinésico consiste en
lo siguiente:

* Asistencia de la tos.
¢ Hiperinsuflaciones.
¢ Eliminacién de secreciones.

Si bien pueden realizarse técnicas de
movilizacién de secreciones (vibracién, drenaje
postural, técnicas oscilatorias, etc.) siempre deben
estar asociadas a las técnicas de asistencia de la
tos y de aumento de volumen.

* Asistencia inspiratoria de la tos:
Hiperinsuflacién manual y técnica de air stacking
(apilamiento de aire).

Se utiliza para aumentar el volumen de
aire inspirado, la expansién pulmonar y la
movilizacién de la caja toracica. Las técnicas
utilizadas dependen de la edad y colaboracion
del paciente.

Se puede realizar con bolsa de reanimacién
autoinflable, con equipos de presién positiva
intermitente (IPPB, por sus siglas en inglés;
intermittent positive pressure breathing), equipos
de ventilacién o con dispositivos de asistencia
mecénica de la tos. En caso de utilizarse bolsa de
reanimacion, se recomiendan bolsas neonatales
(250 ml) en menores de 1 afio, pediatricas (500 ml)
de 1 a9 afios menores de 30 kg y de adultos (1500
ml) desde los 10 afos o 30 kg de peso corporal.

En menores de 4 o 5 aios o en pacientes no
colaboradores, se realizan 8-10 hiperinsuflaciones
manuales con una bolsa de reanimacién y una
méscara de tamafio adecuado, con una pausa
postinspiratoria de 5 segundos. También se
pueden realizar mecdnicamente con un
ventilador, aumentando las presiones hasta
30-50 cm de H,O durante 8-10 inhalaciones, o
utilizando equipos de IPPB (respiracion a presion
positiva intermitente), como el ALPHA 200°,
con presiones inspiratorias de 40-60 cm de H.0,
durante 10-30 minutos.

A partir de los 4 o 5 afios, se ensefa la
técnica de air stacking, que consiste en atrapar
la maxima cantidad de aire posible sin espirar
entre las sucesivas inhalaciones, reteniendo el aire
atrapado con glotis cerrada durante 5 segundos.
Luego puede realizarse una espiracién forzada
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con glotis abierta o tos asistida con compresion
abdominal. Se realizan 10 repeticiones con una
bolsa de reanimacién y mdascara o pipeta segtin la
edad y colaboracién del paciente. Esta técnica no
es efectiva si hay incompetencia glética.

Se debe entrenar a los padres o cuidadores
para que realicen las técnicas de asistencia
inspiratoria 2 o 3 veces/dia, lo que aumenta
la frecuencia diaria si el paciente presenta
incremento de secreciones o durante las
intercurrencias respiratorias. Si el nifio presenta
un patrén respiratorio abdominal, las técnicas
pueden realizarse con una faja abdominal, similar
a la que se usa en posoperatorios de cirugia
abdominal, para facilitar la expansion torécica.

e Asistencia espiratoria de la tos: Maniobra de
compresién abdominal o abdominotorécica.
Consiste en realizar compresién abdominal

o abdominotoracica durante el esfuerzo de

la tos del paciente, lo que aumenta la presion

intraabdominal y disminuye la respiracién
paradojal. Los beneficios de esta técnica pueden
verse limitados en casos de obesidad, escoliosis
grave, disfuncién glética o en postoperatorios
abdominales. Se debe ser cuidadoso con la técnica
toracica en pacientes con osteoporosis. También
debe realizarse en la region abdominal superior si
el paciente presenta un botén de gastrostomia.'*”

Asistencia de la fase inspiratoria y espiratoria
de la tos: dispositivos de asistencia mecénica de
la tos.

Es la técnica que ha demostrado mas
efectividad en aumentar el flujo espiratorio
durante la tos.

También llamados “in-exsuflator”, “maquina
dela tos” o “Cough Assist®, estos equipos utilizan
dos niveles de presion: presion positiva para
asistencia de la inspiracién y luego rapidamente
ciclan a presion negativa para asistir la espiracion
en forma activa. Pueden utilizarse con una
madscara como interfaz o a través de una via aérea
artificial. En el modo automatico, ideal para los
pacientes mas pequefios, se debe programar un
tiempo inspiratorio de 1 a 2 segundos, un tiempo
espiratorio de 0,5 a 1 segundos y una pausa de
1 0 2 segundos. Se recomienda realizar de 4 a 5
series de 5 ciclos de inspiracion-espiracién, con
pausas de 30 segundos, en general 2 veces/dia. La
presion positiva programada depende del confort
del paciente, pero el objetivo es lograr adecuada
expansion tordcica. Se ha demostrado que, para
que la técnica sea efectiva, se deben utilizar
presiones mayores de 30 cm de H_0.

Puede utilizarse también como técnica de
hiperinsuflacién, realizando 2 veces por dia ciclos
de insuflacién de 5 a 6 segundos en el modo
manual a 50 cm de H,O para prevenir atelectasias
y trabajar la movilidad tordcica y expansién
pulmonar.

Consideraciones especiales en distrofia de
Duchenne y atrofia muscular espinal

La funcién pulmonar en pacientes con
DMD comienza a declinar a partir de los 10-
12 afios, coincidente con el periodo de pérdida
de la marcha. En general, a esa edad, se debe
comenzar con el entrenamiento en las técnicas de
tos asistida.

Hay que diferenciar el patrén respiratorio
que presentan los nifios con DMD y AME, ya que
condiciona la posicién recomendada para realizar
las técnicas de asistencia de la tos, especialmente
durante las intercurrencias respiratorias.

Los nifios con AME tienen grave debilidad
intercostal y abdominal con relativa preservacion
del diafragma. Cuando estdn sentados, el
volumen al final de la espiracién a volumen
corriente es mayor, lo que genera desventaja
mecanica para el diafragma. Por este motivo,
se recomienda la posicién de dectibito dorsal
plano para estos pacientes. En cambio, los
niflos con DMD presentan marcada debilidad
diafragmatica, por lo que se benefician con la
posicion sentada.

5.2. Evaluacion en sueio

Los trastornos respiratorios durante el suefio
son frecuentes en las ENM y comprenden un
amplio espectro. El diagnéstico basado solo en
los datos clinicos o la prediccién segin estudios
diurnos no siempre son sencillos ni acertados.
Un elevado indice de sospecha y la evaluacion
periddica con los métodos adecuados deben
incorporarse como parte del manejo de los nifios
con ENM.

En todas las evaluaciones clinicas, se
pesquisaran sintomas de TRS y, junto con el
examen funcional respiratorio, se determinara la
necesidad de un estudio de suefio.

Hay que tener presente que los TRS aparecen
sobre todo en el suefio REM, por lo cual ocurren
generalmente solo en el suefio nocturno (los nifios
mayores de un afio no suelen tener REM en las
siestas diurnas).

5.2.1. Tipos de estudio de suefio
La evaluacién en suefio podra realizarse
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mediante una polisomnografia completa, una
poligrafia, una oxicapnografia o una oximetria
de pulso.
a) Estudio polisomnografico (PSG) con
oximetria y capnografia (idealmente)
1. Generalidades

El estudio polisomnogréfico, como su
nombre lo indica, se realiza durante
el suefio, con registro simultaneo de
diferentes variables.
Los registros realizados en el laboratorio
de suefio suelen ser técnicamente de mejor
calidad. La modalidad domiciliaria no
supervisada tiene la ventaja de realizarse
en el ambiente propio del nifio. La mayoria
de los registros se realizan de noche.

Los estudios pueden realizarse durante la

siesta, pero solo tienen un valor predictivo

positivo, es decir, si son negativos, no se
puede descartar patologia. El requisito
minimo es de dos horas de suefio y, al
menos, dos periodos de suefio REM

(dificiles de obtener en estudios de siesta).

Para los lactantes menores de tres meses

que atn no han adquirido predominancia

del suefio nocturno, el estudio de siesta
es una buena alternativa para evitar las
demoras habituales que hay para los turnos
de PSG.
II. Variables registradas

1.El registro del electroencefalograma (EEG)
permite evaluar el suefio realizando una
clasificacion de las etapas.

2.El registro del electrooculograma (EOG)
permite ver movimientos oculares lentos
caracteristicos de la transicién vigilia-suefio

y los clasicos movimientos oculares rapidos

del sueiio REM.

3.El electromiograma mentoniano (EMG)
permite ver el tono del mentén y la
caracteristica disminucién (hipotonia) que
se produce durante el suefio REM.

4.El electrocardiograma (ECG) permite

evaluar la frecuencia cardiaca en suefio y

su variabilidad a lo largo de la noche y en

relacién con diferentes eventos.
5.Sensores de flujo:

- Termistor: detecta flujo por diferencia de
temperatura. La sefial generada es de tipo
cualitativa. Muy sensible para la detec-
cién de ausencia total de flujo (apneas) y
poco sensible para detectar disminucio-
nes parciales del flujo (hipopneas).

- Canula de presion: mide el flujo por di-
ferencia de presion. La sefial es semi-

cuantitativa y se toma en la narina. Es
muy sensible para la deteccion de hipop-
neas. El sensor es similar a las canulas
para oxigenoterapia y tiene la desventaja
de ocluirse con secreciones.

6.Sensores de movimiento tordcico y

abdominal: las bandas y la pletismografia
de inductancia (RIP) registran movimiento
toracoabdominal. La RIP permite, ademads,
inferir el volumen toracico en cada ciclo
respiratorio.

7.0ximetro de pulso para evaluar la

saturacién de oxigeno y la frecuencia
cardiaca por medio del pulso. El tiempo de
promedio (averaging) de la sefial debe ser
de entre 4 y 10 segundos.

8.Medicién de CO,: capnografia. Mide la

CO, de fin de espiracion en la narina.
Alternativamente, puede medirse la CO,
transcutdnea. Esta tltima es ideal para el
monitoreo en suefio de los pacientes en
ventilacién no invasiva.

b) Poligrafia

Alternativa mdas econémica y sencilla.
Similar a la PSG, pero sin el registro de las
variables del EEG, EOG y EMG. Aporta
informacioén exclusiva sobre las variables
cardiorrespiratorias, sin aportar informacion
sobre el suefio. Ocasiona menor incomodidad
al paciente. Los artefactos por movimiento
son mas dificiles de distinguir de verdaderos
eventos por la falta del EEG.

¢) Oximetria
Aislada o asociada a medicién de CO, (End
Tidal CO, o CO, transcutanea). Debe realizarse
con equipos que cuenten con memoria de
registro de datos (minimo 8 h) y el software
correspondiente para su adquisicion.

5.2.2. Indicaciones de estudios de suefio

a) Se recomienda realizar una oxicapnografia
u oximetria de pulso nocturna mas gases
arteriales o capilares diurnos (un bicarbonato
elevado es sugestivo de hipoventilacion
nocturna) a los pacientes con los siguientes:

L

IL

CVEF < 50%.

Sintomas de hipoventilacion (cefalea,
cansancio o somnolencia diurna, dificultad
para despertarse, suefio fraccionado cuya
causa no sea dolor, sudoracion nocturna
intensa, cambio de caracter, deterioro
en el rendimiento escolar en ausencia de
ronquido).
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III. Infecciones o atelectasias recurrentes.

La presencia de hipoxemia nocturna es
sugestiva de hipoventilacion. Su ausencia no
descarta una hipercapnia nocturna aislada.

b) Se recomienda estudiar con polisomnografia o
poligrafia a los nifios que presenten lo siguiente:
I. Ronquido, ahogos y pausas respiratorias.

El objetivo del estudio sera descartar un
sindrome de apnea obstructiva.

II. Sospecha de apneas centrales (pausas sin
esfuerzo toracoabdominal). El objetivo serd
descartar un sindrome de apnea central.

III. Sospecha de episodios convulsivos vs.
apneas. Es conveniente realizar una
polisomnografia con, al menos, 16 canales
de EEG.

5.3. Tratamiento de la insuficiencia
respiratoria crénica: indicaciones de
ventilacién no invasiva

La debilidad progresiva es la causa principal
de la insuficiencia respiratoria. Inicialmente, en la
forma de una hipoventilacién nocturna (CO, >50
mmHg mas del 25% del TTR) y luego se agregara
compromiso diurno (CO, arterial o capilar >45
mmHg).

La VNI esta indicada cuando exista
hipoventilacién nocturna asociada a sintomas o
hipoventilacién diurna. Se discutird, asimismo,
su inicio en ausencia de hipoventilacién nocturna
en los nifios con infecciones recurrentes en los
que se haya descartado o tratado un sindrome
aspirativo. También en nifios con internaciones
reiteradas por insuficiencia respiratoria aguda,
atelectasias recurrentes y particularmente en
quienes hayan requerido ARM en los casos
antes mencionados. Puede plantearse el inicio de
VNI como preparacién previa a las cirugias de
columna.

Su objetivo serd mejorar los sintomas,
disminuir el nimero de infecciones y
hospitalizaciones. En los nifios pequenios, el uso
temprano podria disminuir la progresién de la
deformidad de la caja tordcica. La ventilacién
nocturna puede mejorar la hipoventilacién
diurna.

Con el crecimiento y el aumento de
la debilidad y fatiga muscular, deberan
incrementarse las horas de uso de VNI, utilizando
la misma madscara que en suefio o mediante una
pieza bucal y respirador en los nifios mayores.
En los casos en que se necesite mas de 16 h de
ventilacién, se podran discutir los pros y contras
de realizar una traqueostomia para iniciar una

ventilacién invasiva continua.

Con el objetivo de iniciar la VNI domiciliaria,
debe solicitarse lo siguiente:

* Equipo de presién binivelado, digital, con
frecuencia respiratoria de soporte, alarmas,
bateria interna o externa, termohumidificador
interno o externo.

* Interfaz adecuada a los requerimientos del
paciente.

* Oximetro de pulso con bateria y conexién a
red eléctrica.

Si bien los equipos barométricos son los mas
utilizados en nuestro medio, pueden utilizarse
equipos volumétricos o los llamados hibridos.
Se sugiere utilizar el equipo con el que esté mas
familiarizado el equipo médico actuante. Los mas
frecuentemente utilizados en nuestro medio son
equipos barométricos, ciclados por tiempo, en
modo asistido-controlado.

5.4. Indicaciones de traqueostomia
Con el correr de los anos, la realizaciéon de

la traqueostomia (Tq) ha ido disminuyendo.

La principal indicacién es la imposibilidad de

movilizar y eliminar adecuadamente secreciones

con métodos no invasivos, sobre todo en pacientes
con ENM avanzada y compromiso bulbar.

El uso de la Tq como interfaz para conexién al
respirador ha disminuido con el desarrollo de las
metodologias de asistencia ventilatoria mecanica
no invasiva.

Se sugiere considerar una ventilacion por
traqueostomia ante lo siguiente:

e Compromiso bulbar.

¢ Falla en corregir la hipoventilacion mediante
VNL

* Alteraciones en la via aérea superior que
dificulten el uso de la VNL

* Problemas de interfaz intratables.

e Necesidad de ventilacién continua,
particularmente en edades tempranas.

* Fracaso de VNI en infecciones respiratorias
agudas (IRA), solo en caso de preverse
intubacién prolongada (> 3 semanas).

¢ Fracaso reiterado de extubacién a VNL

La Tq altera los movimientos deglutorios y
favorece la acumulacién de saliva y secreciones
en el peritubo, con el consiguiente riesgo de
aspiracion, ademds de disminuir el reflejo
tusigeno, lo que puede generar complicaciones.

La frecuencia de las complicaciones de la Tq
es variable (20-60%). La complicacién mas grave
es la decanulacion accidental o desplazamiento
del tubo con obstruccién de la via aérea, que
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puede llevar a la muerte. Las hemorragias de
diferente magnitud, en general asociadas a
la aparicion de tejido de granulacién, y las
infecciones broncopulmonares relacionadas con
la colonizacién del tubo son relativamente
frecuentes. A largo plazo, la granulacién del
ostoma y zonas vecinas es la complicacién mas
frecuente y puede culminar en una estenosis
traqueal. Entre las mas graves, se describen
fistulas hacia la arteria innominada y el eséfago.

6. EVALUACION, DIAGNOSTICO E
INTERVENCIONES EN EL COMPROMISO
DE OTROS SISTEMAS CON IMPACTO
RESPIRATORIO

6.1. Trastorno deglutorio, reflujo
gastroesofagico y sindrome aspirativo crénico

En todo paciente con ENM, la aspiraciéon
pulmonar debe ser sospechada, identificada,
prevenida y/o tratada lo més precozmente
posible para evitar dafios progresivos o asfixia
por aspiracién. Sin embargo, documentar la
relacion causal entre aspiracion e infecciones
respiratorias recurrentes no siempre es sencillo.
Ante fuerte sospecha clinica, los estudios
negativos no permiten descartar el trastorno
deglutorio y la microaspiracién, por lo que puede
considerarse la implementacién de tratamientos
en forma empirica.

El interrogatorio, la observacion del paciente
al alimentarse con diferentes alimentos liquidos o
solidos y el examen de la motilidad bucal, lingual,
succion, etc., orientan sobre el riesgo de disfagia
y aspiracion.

Los sintomas de sospecha incluyen tiempo de
alimentacion prolongado (mayor de 30 minutos),
fatiga con la alimentacién oral y/o ahogos y/o
tos durante o después de la deglucién, broncorrea
crénica, infeccién respiratoria recurrente.

Debe tenerse en cuenta que los nifios con
debilidad neuromuscular a veces solo se aspiran
en las intercurrencias respiratorias, cuando
aumenta la debilidad, y deben manejar mayores
secreciones.

Se debe identificar si hay dificultades en abrir
la boca, en la manipulacién oral de la comida, en
la masticacién o una deglucién comprometida que
estén impidiendo al paciente una alimentacién
segura. Una consideracion muy importante es la
posicion y el control del cuello y la cabeza.

La asociacién de la observaciéon de la
alimentacién por via oral con la auscultacion de la
region lateral del cuello (para detectar grufidos,
estridores, sibilancias o descoordinacién entre

ruidos alimentarios y respiratorios) aumenta
las probabilidades diagndsticas de trastorno
deglutorio. Sumando a esto, el control simultaneo
con oximetro de pulso (en busca de caidas durante
o inmediatamente después de la deglucién), la
sensibilidad y especificidad del examen clinico
llegan a 85 y 95%, respectivamente.

El examen complementario de eleccién para
evaluar la deglucién es la videofluoroscopia, que
posibilita repetir la observacion en cdmara lenta y
aumenta el rédito diagnoéstico comparado con la
vision radioscopica directa en el esofagograma. Se
debe evaluar con liquidos y sélidos de diferente
textura.

La visualizacién directa de la deglucion
puede lograrse con un endoscopio flexible
introducido por via nasal en la faringe posterior,
sobre la laringe. Esta podria generar alteraciones
dindmicas por el estimulo mecédnico del
fibroscopio sobre la mucosa. Requiere experiencia
por parte del operador y su utilidad no ha sido
determinada en ENM.

Tratamiento del trastorno deglutorio

El tratamiento se dirige a rehabilitar la
disfuncién en lo posible, compensarla y evitar o
disminuir el riesgo de aspiracion. Las estrategias
pueden incluir cambios en el posicionamiento
corporal, modificaciones de los utensilios (tetinas,
cucharas), modificaciones de la viscosidad
de los liquidos y ejercicios para fortalecer los
musculos de la deglucién, sin perder de vista los
requerimientos nutricionales.

El progreso de la ENM o la aparicion de
complicaciones pueden hacer necesario suspender
la via oral. Diferentes sondas son la opcién inicial
de manejo, pero cuando el pronéstico indica que
la suspension sera definitiva, la gastrostomia es
la opcién mas utilizada. Esta puede colocarse
por via percutdnea bajo direccién endoscépica
o radiolégica. Hay reportes que refieren un
agravamiento del RGE con la colocacién de
la gastrostomia; por ello, algunos autores
recomiendan confirmar previamente si existe
RGE mediante phmetria o impedanciometria y, en
caso positivo, asociar la gastrostomia con cirugia
anti-RGE en forma simultanea. De contraindicarse
la cirugia por el riesgo del procedimiento, deben
indicarse inhibidores de la bomba de protones.

Cuando la sialorrea y la aspiracién de
saliva son problemaéticas, pueden ensayarse
anticolinérgicos orales, como el glicopirrolato o los
parches de escopolamina, siempre considerando
el potencial de efectos adversos de estos farmacos



14 / Consenso de cuidados respiratorios en enfermedades neuromusculares en nifios

(constipacion, retencién urinaria, etc.). En nuestro
pais, el glicopirrolato se comercializa en forma
de ampollas para uso endovenoso y puede
administrarse por via sublingual. La dosis es de
0,04/0,1 mg/kg/dosis cada 4-8 h. En los tltimos
afios, se han incorporado las inyecciones de toxina
botulinica tipo A en las glandulas parétidas o
submaxilares para el control de la sialorrea.

En los nifios que, a pesar de estas terapias,
contindan aspirandose y presentan enfermedad
respiratoria recurrente, suele plantearse la
colocacién de una traqueostomia. De todas
maneras, esta no implica una solucién total, ya
que persiste la posibilidad de aspiracién por el
espacio peritubo.

6.2. Evaluacion del estado nutricional

e intervenciones
Un adecuado diagnéstico nutricional permitira

implementar estrategias en cada paciente

en particular. La antropometria, uno de los
indicadores del estado nutricional, se dificulta
por las modificaciones en la composicién corporal

y por las alteraciones esqueléticas que presentan

estos pacientes.

El examen clinico adecuado permitira detectar
alteraciones en el crecimiento, mediante el uso de
indicadores dinamicos, tales como la velocidad
de ganancia ponderal y de crecimiento que
representa parametros precisos del estado
nutricional. La determinacién de la composicion
corporal y del gasto energético mediante la
medicion de pliegues cutdneos y calorimetria
aportan datos significativos.

Tanto la desnutricién como la obesidad
deterioran la funcién respiratoria. La desnutricién
disminuye la fuerza de los musculos respiratorios.
La obesidad favorece, sobre todo, la aparicion de
alteraciones en la respiraciéon durante el suefio
(apneas obstructivas, hipoventilacion).

Durante los controles periédicos, se
recomienda la supervisiéon de la ingesta,
evaluando los siguientes aspectos:
¢ Duracion de las comidas (mas de 30 min debe

considerarse prolongado).

* Frecuencia de las comidas.

* Modificacién de la textura de la comida:
aceptacién y/o rechazo a las diferentes
texturas.

e Estrés o disfrute de las comidas por el nifio y
su familia.

¢ Capacidad de alimentarse en forma indepen-
diente.

* Posicién al alimentarse, control de cabeza y
tronco.

* Agotamiento al alimentarse por boca,
escurrimiento peribucal.

* Presencia de tos o ahogos.

* Antecedente de neumonias aspirativas.

* Retraso o ausencia de desarrollo de habilida-
des para comer.

¢ Inapetencia o desinterés por la comida.

Tratamiento

Proveer consejo sobre alimentacién saludable
inmediatamente luego del diagndstico es una
forma proactiva de prevenir desnutricion y
sobrepeso.

Las estrategias de manejo incluyen adaptar
la posicién corporal, incentivar la autonomia
en la alimentacién, que abarca la adaptacién
de utensilios, técnicas de deglucion segura y
modificacion de la textura de alimentos.

Podria haber beneficio con intervenciones
sensitivas y tareas orales orientadas a optimizar
los movimientos, particularmente la apertura de
mandibula y la autonomia de movimientos de
cuello y cabeza.

Apoyo nutricional enteral

Si el tratamiento sintomatico no es suficiente
para asegurar una ingesta adecuada o cuando
el paciente presenta trastornos en la deglucion,
se debe considerar la utilizacién de sonda de
alimentacion.

El apoyo nutricional se considera beneficioso
para la nutricion y el bienestar del nifio y la
familia al reducir el estrés de alcanzar la ingesta
adecuada en un nifio con trastornos de la
deglucion.

La gastrostomia debe tenerse en cuenta cuan-
do el apoyo nutricional se prolonga en el tiempo.

Los estudios evidencian mejoria en los
pardmetros antropométricos y disminucién de las
infecciones respiratorias en los nifios alimentados
por esta via. Las complicaciones locales son, en
general, de rapida resolucion.

6.3. Evaluacion de la patologia espinal

Es obligatoria la consulta especializada una
vez detectada la presencia de escoliosis, que
debe ser buscada sistematicamente en el examen
clinico.

Tratamiento de la escoliosis

El uso de una combinacién de auxiliares
ortopédicos de bajo peso y bipedestadores podria
demorar la progresion de la escoliosis.

Una vez establecida, la artrodesis es el
tratamiento de eleccion. La primera consideracion
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cuando se planea una cirugia para un nifio con
una escoliosis asociada con ENM deberia ser
su confort y calidad de vida. No mejora la CV
y es incierto si modifica la tasa de declinacién
de la funcién respiratoria. La cirugia permite
aliviar el dolor, disminuir la escoliosis, mejorar la
adaptacion a la silla de ruedas, la apariencia y la
calidad de vida. La decision de su implementacion
estd influenciada por varios factores: progresion
de la curva, comodidad del paciente sentado en
silla de rueda, movilidad y dolor.

El momento 6ptimo de cirugia de escoliosis en
nifos con ENM no esta claramente establecido.
De ser posible, se difiere hasta después de la
pubertad. En las escoliosis de inicio temprano,
como en la AME tipo II, en caso de mantenerse
flexibilidad suficiente, se retrasa la artrodesis
posterior hasta la edad escolar.

Las técnicas quirdrgicas convencionales
involucran la fijacién de la columna en una
posicién mas favorable. La estabilizacién de la
columna previene la progresiéon de la curva,
pero al mismo tiempo, detiene el crecimiento
en el area fijada. La fusién posterior en menores
de 10 afios podria resultar en una deformidad
torsional. Recientemente, se desarrollaron barras
expandibles que permiten el crecimiento de la
columna y podrian ser ttiles en nifios pequefos.

La cirugia de escoliosis en pacientes con ENM
estd asociada con mayor morbilidad, mortalidad
y dias de permanencia que en otros nifios con
escoliosis. Es importante conocer que, después de
la cirugfa, existe disminucién de la CV, que puede
recuperarse dentro de los tres meses siguientes.
Este hecho ha estimulado el uso de VNI nocturna
en pacientes con insuficiencia ventilatoria en el
manejo perioperatorio.

Con la adecuada planificacién y cuidado
postoperatorio, teniendo en cuenta los riesgos, en
centros asistenciales con la complejidad adecuada
y grupos médicos con experiencia en cirugia
de escoliosis en ENM, la cirugia de escoliosis
puede realizarse en nifos con CV menor del 20%
incluyendo nifios que ya usan VNI antes de la
cirugia.

6.4. Evaluacion del compromiso cardiovascular

El control cardioldgico sistemético permite el
diagndstico y tratamiento tempranos.

Se recomienda que todos los pacientes
con distrofias musculares congénitas realicen
un control cardiovascular al momento del
diagnéstico. La frecuencia recomendada del
seguimiento es cada uno o dos afios y con

evaluaciones mas frecuentes si se encuentran
anormalidades.

Los sintomas mas frecuentemente reportados
son letargia, disnea, palidez, palpitaciones,
sincope y aturdimiento. El fallo cardiaco derecho
puede revelarse como un cor pulmonar. Los
sintomas de enfermedad cardiaca a veces son
atipicos, particularmente en los pacientes mas
pequenos, y pueden aparecer tardiamente en el
curso de la enfermedad.

Se debe descartar la presencia de hipertension
pulmonar y cor pulmonar secundarios a
hipoxemia crénica. Los trastornos del ritmo
cardiaco deben ser evaluados en pacientes con
AME y DMD. En los pacientes con DMD, la
miocardiopatia dilatada es la segunda causa de
muerte luego del compromiso respiratorio.

En el tratamiento de la insuficiencia cardiaca
en DMD, esta fuertemente recomendado el uso
de inhibidores de la enzima convertidora de
angiotensina (ECA) y de betabloqueantes. El
uso de estas drogas deberia considerarse con el
primer ecocardiograma anormal y atin antes de
la aparicién de anormalidades.

7. Exacerbaciones respiratorias en enfermedad
neuromuscular

La debilidad de los musculos respiratorios
reduce la efectividad de la tos y la eliminacién
de las secreciones respiratorias; ambos procesos
son criticos durante las infecciones del tracto
respiratorio superior.

Las infecciones respiratorias agudas se asocian
a un aumento de la produccién de secreciéon
que sobrepasa la capacidad de eliminacién, y
se desarrollan obstruccién de la via aérea por
tapones mucosos y atelectasias. El bajo volumen
corriente y la taquipnea compensatoria resultan
en hipoventilacién alveolar con la consecuente
hipercapnia (fallo respiratorio agudo global). En
estos procesos, la hipoxemia (saturacién <95% en
aire ambiente) puede deberse a hipoventilacion,
aumento de secreciones o neumonia, que
condiciona alteraciones en la relacién V/Q.

Alrededor del 90% de los episodios de fallo
respiratorio agudo en pacientes con ENM ocurre
en el transcurso de infecciones banales del tracto
respiratorio superior y son la causa més frecuente
de hospitalizacién de urgencia en esta poblacion.
Durante las infecciones, la funcién pulmonar
ya alterada en muchos de estos pacientes se
compromete atin més por la acumulacién de
secreciones, la fatiga muscular y disfuncién
progresiva de los musculos respiratorios. Esto
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resulta en una mayor frecuencia de neumonia,
atelectasias y alteracion del intercambio gaseoso,
hospitalizacién, intubacién traqueal y, en
ocasiones, la muerte.

La identificacion de pacientes en alto riesgo
de desarrollar insuficiencia respiratoria aguda
sobre la base de la mediciéon de la funcién
pulmonar y el entrenamiento para prevenir una
disminucién sostenida de la saturacién puede
disminuir la morbimortalidad asociada a las
infecciones. Los pacientes con mayor compromiso
basal de la funcién pulmonar presentan riesgo
de insuficiencia respiratoria aguda atn con
infecciones banales.

Se interrogara acerca de la presencia de fiebre
y secreciones purulentas. Se debera realizar un
minucioso examen fisico, ya que pueden no
evidenciarse signos de dificultad respiratoria por
la debilidad muscular. La taquipnea y taquicardia
son signos de dificultad respiratoria que pueden
pasar desapercibidos. Se consignara la presencia
de uso de misculos accesorios, respiraciéon
paradojal y rales en la auscultacion.

Las IRA virales pueden causar reduccion
transitoria en la fuerza de los miusculos
respiratorios: en las primeras 24-36 h de la
enfermedad, disminuyen la capacidad vital y
las presiones bucales maximas. Los pacientes
mayores de 12 afios con un valor de PCF
menor de 270 L/min se consideran en riesgo
de complicaciones asociadas a infecciones
respiratorias, ya que su valor puede disminuir
por debajo de 160 L/min durante las mismas.

El monitoreo de la oximetria de pulso,
administraciéon precoz de antibidtico,
intensificacion de las maniobras de asistencia de
la tos y uso de VNI para mantener una saturacion
>95% han logrado disminuir la frecuencia de
hospitalizaciones. No debe administrarse en
ningun caso oxigeno suplementario en el hogar
para mantener una oxigenacién normal, debido
al riesgo de hipercapnia.

Asistencia de la tos

La asistencia de la tos es un componente
critico en el tratamiento de la exacerbacién, dada
la propension a desarrollar tapones mucosos
y atelectasias con las infecciones respiratorias
virales. Se indicaré en casos de aumento de la
disnea, sensacion de secreciones retenidas, roncus
al momento de la auscultacién y disminucién de
la saturacién de O,. Podra ser manual o mecénica
con los métodos descritos previamente; esta
dltima puede indicarse en aquellos pacientes

con infecciones respiratorias agudas bajas
(IRAB) o atelectasias no resueltas con los medios
convencionales ya que los flujos que produce
exceden los de la tos asistida manualmente.
En algunos pacientes, puede ser necesaria la
aspiracién para ayudar en la remocioén de las
secreciones orofaringeas.

Tratamiento antibiético

La prescripcion de antibiéticos durante las
infecciones respiratorias altas y bajas debe ser
precoz aun sin contar con aislamiento de germen.
Se recomienda la indicacién de antibidticos con
cobertura de gérmenes anaerobios en caso de
riesgo de sindrome aspirativo.

Hospitalizacién

Los pacientes con intercurrencia respiratoria
deberan realizar una consulta médica inmediata.
Se hospitalizaran todos aquellos pacientes que,
a pesar de una asistencia tusigena agresiva, no
logren mantener saturacién de oxigeno en aire
ambiente >94% y aquellos que no cuenten con
los medios para recibir el tratamiento descrito
con la intensidad y frecuencia requeridas.
Se recomienda hospitalizacién en centros de
asistencia con experiencia en pacientes con ENM
y /o contactarse con centros de referencia.

Una vez hospitalizados, se realizara
radiografia de térax (que puede evidenciar
colapso o consolidacién pulmonar), estudio
virolégico y cultivo bacterioldgico en secreciones
respiratorias; en caso de neumonia, se solicitaran
hemocultivos. Se evaluard la oxigenacién y la
paCO, mediante gasometria arterial.

Soporte ventilatorio

Siempre en el ambito de una unidad de
cuidados intensivos, se instituird VNI en los
pacientes con insuficiencia respiratoria aguda.
Aquellos pacientes que ya utilizan VNI nocturna
requeriran también soporte ventilatorio diurno.
En la gran mayoria, la utilizacién de VNI previene
la intubaciéon endotraqueal y la ventilacién
mecanica invasiva.

Los criterios de intubacién son fallo de la
VNI, depresion de la conciencia, inestabilidad
hemodindmica, paro cardiaco y/o respiratorio.
Una vez superada esta etapa y con mejoria del
paciente, se extubaré cuando la saturacién de
oxigeno sea >94% en aire ambiente sin signos
de fatiga respiratoria y presencia de secreciones
minimas. Inmediatamente luego de esta, se
indicard ventilacion no invasiva continua.
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Si bien la administracion de oxigeno puede
aliviar la hipoxemia, no corrige, sino que
enmascara el defecto basico: la hipoventilacion.
El oxigeno no es el tratamiento adecuado de
la hipoxemia causada por hipoventilacién;
solo se lo utilizard en el &mbito hospitalario si,
a pesar de la asistencia tusigena y el soporte
ventilatorio no invasivo adecuados, persiste la
hipoxemia. Debera administrarse con precaucion,
monitorizando los niveles de CO, por el riesgo de
hipercapnia.

Otros cuidados

Mantener la hidratacién y medio interno
adecuados, evitar los ayunos prolongados.

Los broncodilatadores pueden utilizarse si
existe hiperreactividad bronquial, pero no esta
indicado su uso de rutina.

Mantener una buena hidratacién para prevenir
la desecacion de secreciones respiratorias. En
la enfermedad aguda, la funcién deglutoria
puede descompensarse transitoriamente, con
riesgo de aspiracion, por lo que este aspecto debe
monitorearse con cuidado.

Aspectos preventivos

El riesgo de infecciones respiratorias
se reduce mediante la administracién de
vacuna antineumocoéccica y antigripal. Puede
considerarse la inmunoprofilaxis con palivizumab
en los pacientes menores de dos afios de edad
cuya condicién comprometa el manejo de las
secreciones respiratorias y presente riesgo
aumentado de insuficiencia respiratoria aguda.

8. ABORDAJE INTERDISCIPLINARIO

La enfermedad neuromuscular es una
condicién crénica, con multiples comorbilidades,
que puede transcurrir durante su evolucién
por distintas etapas, como el momento del
diagnéstico, la aparicion de trastornos deglutorios
y nutricionales, la pérdida de la deambulacion,
desarrollo de deformidades esqueléticas,
compromiso de la capacidad ventilatoria, etc.
Cada una de estas etapas requiere la participacion
de distintos especialistas para la planificacion de
estrategias terapéuticas y el establecimiento de
las prioridades y necesidades de cada momento.

Los nifos con discapacidades suelen carecer
de un pediatra que ejerza su rol natural de médico
de cabecera y esto conlleva dificultades familiares,
sociales, econémicas y del manejo pediatrico.
El pediatra, como médico de cabecera, debe
conocer y coordinar los distintos aspectos en el

seguimiento del paciente e integrar las consultas
con los distintos especialistas, lo que favorece una
fluida comunicacion entre el equipo tratante y la
familia.

La participacién activa del paciente y su
familia en las decisiones sobre intervenciones
terapéuticas debe ser un objetivo del grupo
tratante y constituye una herramienta
fundamental para mejorar la adherencia a los
multiples tratamientos indicados.

9. CUIDADOS PALIATIVOS. MANEJO DE
SINTOMAS. ACOMPANAMIENTO EN EL
FINAL DE LA VIDA

Cuidados paliativos

A pesar de la percepcién general de que los
pacientes con grave afectacion fisica experimentan
una baja calidad de vida, estudios recientes
han demostrado que esta no se correlaciona
necesariamente con una limitacién fisica o la
necesidad de soporte ventilatorio. La valoraciéon
del nifio y los padres o cuidadores mediante
herramientas multidimensionales que evaltan la
calidad de vida (en lo ideal, especificas para cada
enfermedad) debe ser una rutina en la practica
clinica.

El objetivo principal de los cuidados paliativos
(CP) es mejorar o mantener la calidad de vida
de los pacientes portadores de enfermedades
potencialmente mortales. Existe un concepto
erréneo de que los CP deben ser ofrecidos solo
en las etapas finales de la vida. Estos deben ser
administrados en cualquier momento del curso de
la enfermedad, incluso junto con los tratamientos
activos.

El advenimiento de las terapias que prolongan
la vida, como la VNI, no solo mejora la sobrevida,
sino también prolonga el tiempo en que se
beneficiardn de los CP. La complejidad de
coordinar esta clase de cuidados necesita de
multiples profesionales de la salud y un enfoque
interdisciplinario.

Los objetivos de los CP se logran mediante el
manejo de los sintomas, el control del dolor y el
soporte psicosocial y espiritual al paciente y su
familia.

Las diferentes necesidades de los pacientes
dependen del curso y momento de la
enfermedad, por lo que los cuidados deben ser lo
suficientemente flexibles para satisfacerlas.

Manejo de los sintomas respiratorios
Disnea: Es la percepcién no placentera de la
respiracion; es experimentada por el paciente
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y por su familia como uno de los sintomas

mas angustiantes. Puede aparecer en el curso

de infecciones intercurrentes o aspiracion,
insuficiencia cardiaca y en las etapas finales de
la enfermedad por el fallo respiratorio crénico.

Es una experiencia subjetiva acompafnada de

variables objetivas (taquipnea, uso de musculos

accesorios), que no siempre se correlacionan con
la percepcién del sintoma.

Entre las medidas terapéuticas no farmacolé-
gicas, se encuentran las siguientes:

1) Crear un ambiente confortable con medidas
simples: ventanas abiertas, pocas personas en
la habitacién, mantener la temperatura de la
habitacién, introducir humidificaciéon, usos de
ventiladores.

2) Ensenar ejercicios respiratorios y de relajaciéon.
Los métodos no farmacolégicos para alivio

del dolor son aplicables en el control de disnea.

Se enfatiza la importancia de una efectiva

depuracién de secreciones respiratorias.

Las medidas farmacolégicas incluyen la
administracién de opidceos. Estos mejoran la
sensacion subjetiva de disnea. En pacientes
virgenes de opiaceos, se administraran dosis de
un 30 a un 50% de las utilizadas contra el dolor
por via oral (morfina de 0,05 mg/kg/dosis 0 5 mg
en >40 kg cada 4 h).

La VNI puede ser utilizada para el manejo de
sintomas del fallo respiratorio, aun sin el objetivo
de prolongar la vida; el alivio de la disnea y los
sintomas asociados a la hipercapnia pueden
mejorar la calidad de vida. Debe tenerse presente
que una VNI no adecuadamente indicada
puede, por el contrario, prolongar situaciones
irreversibles asociadas a sufrimiento y mala
calidad de vida del paciente.

Planificacién anticipada de la asistencia

Ayudar a los pacientes, los padres y
cuidadores a tomar decisiones informadas
requiere un proceso de toma de decisiones
compartidas con el equipo de salud; cuando
comenzar este proceso es atin tema de debate.
Se alentara a los adolescentes a tomar parte en
las decisiones acerca de sus cuidados futuros
cuando esto sea posible, estableciendo la
posibilidad de revisién conforme la progresién
de la enfermedad. Se discutirdn los cuidados de
emergencia y en las etapas finales; la participacion
del equipo de cuidados paliativos y salud mental
en estos aspectos sensibles es fundamental.

Acompanamiento en el final de la vida

La sobrevida prolongada de las enfermedades
neuromusculares se asocia a un aumento de
la morbilidad en general y de los aspectos
respiratorios en particular. En la etapa final del
fallo respiratorio, la evaluacién periddica de los
sintomas permite un manejo efectivo con una
combinacién de medidas no farmacolégicas y
agentes farmacolégicos. La lenta titulacion de
los opiaceos hace de la depresién respiratoria un
evento infrecuente.

La insuficiencia respiratoria global es a
menudo la causa de muerte en nifios con ENM;
la retencion de diéxido de carbono puede resultar
en sedacion no farmacolégica. En los tdltimos
momentos, puede decidirse la remocién del
equipo de VNI y la interfaz, lo que requiere el
manejo adecuado de los sintomas que puedan
presentarse.

La agonia es el estadio final de una
enfermedad avanzada, cuando la muerte es
evidente en cuestién de dias u horas. Los objetivos
en esta etapa son controlar los sintomas y signos
asociados a la progresion de la enfermedad y
acompanar al paciente y su familia.

Es primordial que el grupo tratante mantenga
el objetivo de cuidar y acompanar al paciente
y su familia a lo largo de todo el proceso de su
enfermedad.®
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Anexo 1
DERECHOS Y SUBSIDIOS

* 100% de cobertura en salud (obras sociales y sistemas de medicina prepaga) para tratamiento de la
discapacidad certificada (Ley 22431 y Ley 24901).
Debe presentarse certificado de discapacidad en el sistema de cobertura de salud.
Informacién y reclamos:
Por obras sociales, 0800-222-7258.
Por medicina prepaga, 0800-666-1518.

* Derecho de gratuidad para transporte colectivo terrestre sometido a contralor de la autoridad na-
cional (Decreto 38/2004).
Tramitacién:
Secretaria de Transporte de la Nacién
Paseo Colén 135. 4349-7135/39.
Se debe presentar certificado de discapacidad original y DNI original.
Direccién Provincial de Transporte
Av. 71267 entre 58 y 59. PB. (0221) 429-5174, int. 6555, La Plata.
Se debe presentar certificado de discapacidad original, DNI original y foto 4 x 4.

Reclamos:
Comision Nacional de Regulacion del Transporte, 0800-333-0300, www.cnrt.gov.ar.
Direccién Provincial de Transporte, 0800-666-9666.

* Asignacién familiar por hijo con discapacidad (Ley 24714), ANSES
Tramitacién: oficina de ANSES.
WWWw.anses.gov.ar
0800-333-2600
Pensiones asistenciales por invalidez
El certificado de discapacidad no garantiza el derecho a una pensién asistencial.
WWWw.cnpa.gov.ar
0800-333-2600



