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Introduccion

En las dltimas 2 décadas se ha producido un cambio en la his-
toria natural de las enfermedades neuromusculares debido, en
gran parte, a la mejoria en el diagnéstico y el tratamiento de las
complicaciones respiratorias que representan la principal causa de
muerte!. La aplicacién cada vez mas generalizada de soporte ven-
tilatorio y asistencia a la tos, asi como el progresivo cambio en el
enfoque clinico de estos pacientes con la evaluacién precoz de la
funcién respiratoria y el manejo por equipos multidisciplinares,
ha permitido una considerable mejoria en la calidad y en la expec-
tativa de vida de estos pacientes?3.

Por todo ello se ha considerado oportuno desarrollar esta
Normativa SEPAR que pretende ser una guia practica, sencilla y
actualizada, que pueda ser un instrumento ttil en la practica cli-
nica de todos los neumoélogos. Las principales recomendaciones
de la Normativa estan reflejadas en la tabla 1. En las cuestio-
nes mas relevantes se ha seguido el sistema GRADE* (tabla 2)
para clasificar la calidad de la evidencia y la fuerza de las reco-
mendaciones disponibles. Muchas de las recomendaciones tienen
un GRADE 1B/1C, esto es, si bien es necesaria mas informacién
cientifica al respecto, la dificultad ética para llevar a cabo los
pertinentes estudios hace que estos sean cuestionables y, con

la informacién de que se dispone, la recomendacién sea firme
(figs. 1y 2).

Fisiopatologia de la musculatura respiratoria

La afectacién de la musculatura respiratoria se produce en
la evolucién de miltiples enfermedades neuromusculares;
en algunos casos puede presentarse de forma aguda (sindrome de
Guillain-Barré, crisis miasténica, fase aguda de la poliomielitis),
aunque en la mayoria se presenta de forma progresiva. Para un
correcto manejo de las complicaciones respiratorias es importante
distinguir las enfermedades rapidamente progresivas, como la
esclerosis lateral amiotréfica (ELA), de las de evolucién mas lenta,
como la enfermedad de Duchenne o la distrofia mioténica (Stei-
nert), ya que en las primeras es en las que serd mas relevante una
actuacién respiratoria precoz.

En la aparicién de complicaciones respiratorias se ven impli-
cados 3 grupos musculares: musculatura inspiratoria, musculatura
espiratoria y musculatura orofaringea.

Los mecanismos fisiopatol6gicos implicados en el desarrollo de
insuficiencia respiratoria son diversos y complejos®6, aunque se
pueden resumir en 3: hipoventilacion alveolar, tos ineficaz y alte-
racion en la proteccion de la via aérea.
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Valoracion inicial

1. Respiratoria: Valoracion clinica, técnicas de imagen (Rx simple, radioscopia, otros), funcién
pulmonar (gases arteriales, espirometria, pico flujo de la tos, PIM, PEM, SNIF, pruebas en
decubito (opcional), volumenes (opcional), difusion (opcional), estudio nocturno
(plusioximetria, PLSG).

2. Estudio de disfagia: Valoracion clinica, pruebas de cribaje, videofluoroscopia.

3. Valoracion de complicaciones cardiovasculares (si procede)

Seguimiento

1. Enfermedades neuromusculares de lenta evolucion:

- Seguimiento cada 6-12 meses.

- Evaluacioén sintomas, espirometria, gases arteriales, SNIF/PIM/PEM, pulsioximeteria.
2. Enfermedades neuromusculares de rapida evolucion:

- Seguimiento cada 2-4 meses.

- Evaluacién sintomas, espirometria, pico flujo de la tos, gases arteriales, SNIF,

Pulsioximetria (opcional).
- Seguimiento en consulta multidisciplinar (recomendable).

Figura 1. Evaluacién y seguimiento de las complicaciones respiratorias del paciente con enfermedad neuromuscular. PEM: presién espiratoria maxima; PIM: presi6n
inspiratoria maxima; PLSG: polisomnografia; SNIF: presién inspiratoria esnifando.

Presencia de complicaciones respiratorias

1. Criterios de ventilacion mecanica: Hipercapnia, desaturacion arterial nocturna, sintomas
(ortopnea) y CVF < 50% del valor tedrico.

2. Dificultad para el drenaje de secreciones: Clinica compatible, PFT < 270 I/min.

3. Disfagia: Clinica compatible, test diagndstico.

| |
| Consensuar con el paciente y la familia |

v v

Manejo no invasivo Manejo invasivo
1. Ventilacién no invasiva. 1. Traqueostomia.
2. Asistencia a la tos 2. Gastrostomia

(mecanica, manual). l percutanea.
3.

Rehabilitacion y medidas .
. L Fracaso terapéutico,
preventivas de aspiracion. )
considerar

Seguimiento en consultas externas, consulta multidisciplinar
y atencion domiciliaria especializada
valorar tratamiento paliativo

Figura 2. Algoritmo terapéutico de las complicaciones respiratorias. CVF: capacidad vital forzada; PFT: pico flujo de la tos.
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Tabla 1
Decalogo de los cuidados respiratorios del paciente neuromuscular

1. La valoracién de la funcién pulmonar debe realizarse en todo paciente
neuromuscular, aun en ausencia de sintomas, y debe monitorizarse
posteriormente

2. Para la eleccién de futuros tratamientos es muy importante distinguir las
enfermedades de rapida y de lenta evolucién

3. Es conveniente evaluar la posible existencia de enfermedades
cardiovasculares y la patologia aspirativa asociada

4. La dificultad para el drenaje de secreciones respiratorias requiere
fisioterapia respiratoria especifica y en ocasiones asistencia mecanica
para conseguir una tos eficaz

5. La asistencia ventilatoria estd indicada en presencia de alteracion
ventilatoria intensa (CVF < 50%), sintomas de disfuncién diafragmatica
(ortopnea) y/o hipoventilacién (hipercapnia)

6. La eleccion de un equipo y un modo de ventilacién adecuados son
fundamentales. Son recomendables respiradores portatiles disefiados
para soporte vital

7. Laindicacién del tratamiento con ventilacién mecanica invasiva a través
de traqueostomia debe individualizarse y requiere una adecuada
infraestructura asistencial

8. La comunicacién precoz y continua con el enfermo y la familia, asi como la
toma de decisiones anticipadas, es esencial para la eleccién de las adecuadas
medidas terapéuticas, especialmente la ventilacién mecanica invasiva

9. El tratamiento paliativo no debe retrasarse cuando esté indicado

10. Es conveniente una atencién multidisciplinar y coordinada de todos los
profesionales implicados en el manejo de estos pacientes

La debilidad progresiva en la musculatura inspiratoria, fun-
damentalmente el diafragma, secundaria a la causa intrinseca
de la enfermedad muscular, conduce a un patrén respiratorio
con volimenes corrientes bajos y frecuencia aumentada (respira-
cion superficial). La debilidad muscular también conduce a cambios
en la mecéanica del sistema respiratorio con disminucién de la dis-
tensibilidad pulmonar y de la caja toracica, con el consiguiente
aumento en la carga de trabajo y riesgo de fatiga muscular. Todo ello
provoca hipoventilacion alveolar, que se manifiesta inicialmente
durante la noche en las fases de suefio REM en las que se produce
atonia muscular, exceptuando el diafragma. Ademas, hay que con-
siderar las alteraciones en el control central de la ventilacién, ya sea
por la pérdida de sensibilidad de los quimiorreceptores centrales y
periféricos o por lesion directa de los centros respiratorios, como
ocurre en la distrofia mioténica (Steinert) o en el déficit de maltasa
acida. La hipoventilacién nocturna mantenida, las alteraciones en
el control de la ventilacién y el cambio de patrén respiratorio, final-
mente, conduciran a la hipoventilacién diurna, que habitualmente
se desarrolla de forma progresiva aunque en ocasiones puede apa-
recer de forma aguda en el contexto de una infeccién respiratoria
secundaria a la retencién de secreciones por tos ineficaz o a la
broncoaspiracién.

Tabla 2
Clasificacion de la calidad de la evidencia y la fuerza de las recomendaciones segin
el sistema GRADE

Calidad de la evidencia Cédigo
Alta Mas investigacién al respecto no va a modificar A
nuestra confianza en la estimacién del efecto
Moderada Mas investigacion puede modificar nuestra B
confianza en la estimacién del efecto
Baja Muy probablemente mas investigacién va C
a tener un efecto importante en nuestra
confianza en la estimacién del efecto
Muy baja Cualquier estimacién del efecto es sumamente D
incierta
Fuerza de la recomendacién
Fuerte a favor de la intervenciéon 1
Débil a favor de la intervencion 2
Débil en contra de la intervenciéon 2
Fuerte en contra de la intervencién 1

Adaptado Schiinemann et al..

La tos ineficaz es secundaria fundamentalmente a la debilidad
de la musculatura espiratoria (intercostales internos y muscula-
tura abdominal), aunque en esta alteraciéon también participan
el resto de grupos musculares. Para generar una tos efectiva se
requiere inicialmente una inspiracién profunda (musculatura ins-
piratoria) seguida de la contraccion maxima de la musculatura
espiratoria con cierre de la glotis y posterior apertura (musculatura
orofaringea), generando un flujo espiratorio capaz de eliminar las
secreciones.

La alteracién de la musculatura orofaringea, ademas de con-
tribuir en la tos ineficaz, causara trastornos de la fonacién y la
deglucién con riesgo de broncoaspiracién que puede llevar a insu-
ficiencia respiratoria aguda.

Evaluacion respiratoria del paciente neuromuscular

La determinacién de pruebas objetivas permite estimar el pro-
néstico y monitorizar la evolucién, iniciar la ventilacién mecanica
(VM) y anticiparnos a las complicaciones’.

En la evaluacién clinica se buscaran sintomas y signos de fallo
muscular. Son precoces el malestar, la letargia y la dificultad en
la concentracién, mientras que la disnea y la ortopnea apare-
cen mas tarde. En la afectacién bulbar (vii, IX, X y XII pares),
masticatoria (v par) y laringea (raiz C1) se comprueba disar-
tria, disfagia, masticacién débil, atragantamiento y tos ineficaz. La
hipersomniay el cansancio en vigilia, asi como el malestar, la obnu-
bilacién y la cefalea matutina, sugieren hipoventilacién durante el
suefio.

En la exploracioén fisica se aprecia aumento de la frecuencia res-
piratoria, descoordinacién toracoabdominal, reclutamiento de los
miusculos accesorios del cuello y debilidad del trapecio. La técnica
de contar palabras tras la inspiracién maxima se asocia a hipoven-
tilacién (50 es normal y menos de 15es grave), pero no ha sido
validada.

La exploraciéon funcional del paciente neuromuscular com-
prende las siguientes pruebas complementarias fundamental-
mente:

Gasometria arterial

Aunque en una fase incipiente puede detectarse hipoxia con
hipocapnia, lo tipico es la hipercapnia con gradiente alveolo-arterial
normal, retencién de bicarbonato e hipocloremia (en la analitica en
sangre). Si hay patologia pulmonar previa o complicaciones (infec-
ciones y atelectasias), el gradiente se encontrara elevado.

Espirometria y voltimenes

Es caracteristica la presencia de una alteracién ventilatoria
restrictiva, con la capacidad vital forzada (CVF) y la capacidad pul-
monar total (CPT) reducidas (< 80%), la capacidad residual funcional
(CRF) preservada o baja y el volumen residual (VR) aumentado,
debido a debilidad de la musculatura espiratoria®. En las maniobras
se deben vigilar las posibles fugas por la boquilla (frecuentes en los
pacientes bulbares) y sustituirla por mascara oronasal cuando sea
necesario. El trazado del asa flujo/volumen muestra una espiracién
lenta con flujo pico reducido, finalizando de forma brusca. El flujo
inspiratorio se encuentra igualmente reducido. En la enfermedad
de Parkinson son tipicas las oscilaciones en el trazado espirato-
rio. La CVF en dectbito puede estar anormalmente baja respecto
a la CVF en sedestacién (>25%), indicando debilidad diafragma-
ticaimportante y probable hipoxemia nocturna®. La determinacién
secuencial de la CVF permite monitorizar la evolucién del pro-
ceso, y un valor <55% del valor teérico predice la posibilidad de
hipercapnia. Con CVF <30 ml/kg el deterioro es grave (normal, 60-
70 ml/kg). En pacientes con Guillain-Barré, un descenso a 15 ml/kg
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aconseja soporte ventilatorio!?. Esta medicién es menos {til en el
seguimiento de la crisis miasténica, ya que su comportamiento es
erratico.

Presiones musculares mdximas

Es un pardmetro mas sensible que la CVF. La presién inspiratoria
maxima (PIM) se mide con la glotis abierta frente a una oclusién, con
esfuerzo maximo que se inicia en CRF o VR (maniobra de Muller)!!,
La presion espiratoria maxima (PEM) se mide tras una maniobra
de Valsalva a nivel de CPT o CRF. Una PIM inferior a -80 cmH;0, o
una PEM superior a +90 cmH;0, excluyen debilidad muscular sig-
nificativa. Una PIM menor del 30% del teérico se asocia a deterioro
gasométrico importante!0,

Pico flujo espiratorio con la tos

Serealiza con un medidor de pico flujo o un neumotacégrafo tras
un esfuerzo vigoroso de tos (se elige el mejor de4 a7 intentos)y per-
mite comprobar la eficacia de los mtsculos espiratorios. En adultos
es superior a 3501/min. Cifras inferiores, sobre todo <2701/min,
indican deterioro en la capacidad para eliminar secreciones (1B)!2,
La imposibilidad de generar «picos» espiratorios efectivos en el tra-
zado de flujo espiratorio indica mal pronéstico (1B).

Presion inspiratoria esnifando (SNIF test)

El registro se hace en las coanas nasales durante una maniobra
de esnifando'® a nivel de CRF. Es muy dtil cuando hay debilidad
facial o mala oclusién bucal. Se mide taponando una fosa nasal,
mientras que la otra se ocluye y deja libre en cada maniobra. Se
toman unas 10 medidas, y se considera que una presioén superior
a 60cmH,0 en la mujer y a 70 en el hombre excluye debilidad
significativa de los misculos respiratorios (1B).

Presion transdiafragmdtica

Es la medicién invasiva de la fuerza muscular inspiratoria, que
es predictora de la hipoventilacién nocturna y suele utilizarse para
investigacion dado que requiere la colocaciéon de una sonda para el
calculo de la presion transdiafragmatica. La presién transdiafrag-
matica es >80 cmH,0 en mujeres y > 100 en hombres.

Estimulaciéon del nervio frénico

El nervio frénico es accesible a lo largo del recorrido en el cue-
llo y puede estimularse mediante corriente eléctrica o un campo
magnético. Esta técnica suele reservarse para pacientes que no
colaboran en las maniobras volitivas o para investigacion. La esti-
mulacién magnética es mas facil de realizar y mejor tolerada, pero
también excita las raices de los musculos de la caja toracica, por
lo que es menos especifica para el frénico. En ambos casos la res-
puesta en el diafragma se registra mediante una sonda esofagica y
en el estdbmago, aunque también se han utilizado para medir la pre-
sién en boca. Suinterésradica en que es una técnica no volitiva, pero
no siempre es facil obtener registros reproducibles. La impedancia
de la pared abdominal, la potenciacién con la contraccién volun-
taria (el paciente debe estar respirando tranquilamente durante
10min) y la interferencia de otros musculos afiaden dificultades
a la medicién. Para obviar estos sesgos se ha propuesto el registro
electromiografico mediante catéter esofagico. Con la electroesti-
mulacién también se puede medir el tiempo de conduccién del
frénico, recogiendo en un electromiograma el potencial de accién
diafragmatico (normal, menos de 9 ms). Pero la técnica que ofrece
mas ventajas clinicas es la estimulacién magnética'4.

Técnicas de imagen

La radiografia de térax muestra diafragmas elevados, pero aun-
que qtil para el diagnéstico de las paralisis unilaterales, es de poco
valor en pacientes neuromusculares. La radiografia de térax en
inspiracién/espiracion y la fluoroscopia son poco sensibles y espe-
cificas, y son complejas de realizar si el paciente se encuentra
encamado. La ultrasonografia permite medir el espesor del dia-
fragma en la zona de insercién en la caja toracica y evaluar sus
movimientos!?. El espesor es proporcional a la fuerza. En la parali-
sisdiafragmatica es inferior a2 mmy no aumenta en inspiracién. No
es invasiva, es portatil y no requiere gran colaboracién del paciente.

Patron respiratorio y trastornos durante el suefio

Durante el suefio los pacientes con patologia neuromuscular
pueden desarrollar diversas alteraciones respiratorias. El tipo de
alteracién depende del grupo muscular predominantemente afec-
tado. Cuando se afectan los inspiratorios (diafragma, intercostales
y accesorios), aparece hipoventilacién con hipoxia e hipercapnia,
no solo por la debilidad muscular sino también porque el con-
trol del centro respiratorio esta reducido en la fase REM. Un signo
orientador es la retencién de bicarbonato en sangre en ausencia
de diuréticos. Si el diafragma no estd muy afectado, pero si los
musculos de las vias aéreas altas, se originan apneas e hipopneas
obstructivas. Estas situaciones deben conocerse antes de elegir el
modo de ventilacién apropiado. Se recomienda realizar un registro
nocturno de la saturacién de O, en domicilio® y, segtin los resulta-
dos, completar el estudio con una poligrafia o una polisomnografia.

Otras complicaciones: patologia aspirativa y cardiovascular
Patologia aspirativa

El objetivo es una valoracién adecuada de la capacidad del
paciente para la deglucién de la totalidad de requerimientos (agua
y nutrientes), asi como de la seguridad de la ingestion sin que se
produzcan aspiraciones ni complicaciones respiratorias. Para ello
disponemos de métodos clinicos, técnicas de imagen y estudios
complementarios especificos16:17,

Exploracién clinica

Historia médica, exploracién neurolégica general que incluya
funcién motora oral y faringea con exploracién de reflejos velo-
palatino y deglutorio y presencia y eficacia de la tos voluntaria.
Aplicacién del test del agua junto con la medicién del grado de
desaturacién (considerando la desaturacién de mas del 2% como
un signo de aspiracién) o el test de texturas'®. Todo ello nos permi-
tird la valoracion de apraxias de la deglucién, residuos orales, tos o
carraspeo, elevacion laringea reducida, voz himeda o degluciones
repetidas para un mismo bolo (datos indirectos de disfagia con alto
riesgo de aspiracion) (1C).

Faringolaringoscopia
Método validado para la valoracién de la disfagia faringea y esti-
macioén del riesgo de aspiracién (1C).

Videofluoroscopia

Técnica considerada como el patrén oro en la valoracién de la
disfagia, ya que aporta informacién directa sobre las fases oral,
faringea y esofagica de la deglucién, asi como de la seguridad
de la via oral (presencia de aspiraciones). La videofluoroscopia
permite valorar también las posibilidades de rehabilitacién e indi-
car la colocacién de gastrostomia si se detectan aspiraciones (1C).
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Manometria faringoesofdgica

Permite la cuantificacién de la contractilidad faringea, la relaja-
cién completa del esfinter esofagico superior y la sincronia entre
ambos eventos (1C). Puede utilizarse de forma conjunta con la
videofluoroscopia (manofluoroscopia), aunque la colocacién de
la sonda de manometria es molesta y puede alterar la configuracién
de la orofaringe y el movimiento hioideo.

Medidas preventivas de la aspiracion

Podra mantenerse la via enteral oral siempre que el paciente
mantenga su estado nutricional sin evidencia de aspiraciones en
las técnicas de valoracion de la deglucién. En pacientes con disfagia
neurégena la reduccién del volumen del bolo y los incrementos
en la viscosidad causan un importante efecto terapéutico en la
eficacia y la seguridad de la deglucién (1C). Se pueden utilizar téc-
nicas deglutorias (maniobras facilitadoras y posturales) en aquellos
pacientes que conserven minimas funciones cognitivas y moto-
ras junto con las modificaciones de textura y volumen siempre
que se objetiven la eficacia y la seguridad de la deglucién (2C).
En pacientes en los que la disfagia no permite estas maniobras
debera indicarse la colocacién de una sonda de gastrostomia por
via endoscépica o radiolégica (en pacientes de elevado riesgo de
complicaciones respiratorias)!”. En pacientes con afeccién respi-
ratoria grave (CVF<50%) es aconsejable la colocacién de la sonda
de gastrostomia por via radiolégica, ya que evitamos la sedacién
y es posible realizar la ventilacién no invasiva (VNI) durante el
procedimiento (1C).

Patologia cardiovascular

Muchas enfermedades neuromusculares se asocian a patologia
cardiaca’®21, En muchas ocasiones la severidad de la misma puede
marcar la supervivencia, de ahi la importancia del diagnéstico pre-
coz, muchas veces dificultado por la escasez o ausencia de sintomas.
El manejo diagnéstico debe incluir ECG (en el momento de diagnés-
tico de la enfermedad y anual), ecocardiograma y monitorizacién
electrocardiografica continua de 24 h (Holter) en las patologias
con riesgo de asociar arritmias. El estudio electrofisiol6gico estara
indicado solo en las patologias en las que sea necesaria la determi-
nacion exacta de la localizacién y de la severidad del trastorno de
la conduccién. En caso de patologia cardiaca arritmogénica deberia
considerarse la colocacién de dispositivos implantables de desfibri-
lacién (1C).

Fisioterapia respiratoria

La fisioterapia respiratoria (FR) juega un papel fundamental en
el tratamiento de las complicaciones respiratorias en las enferme-
dades neuromusculares. Basicamente podemos describir 2 tipos de
actuacién: FR preventiva y FR activa.

Fisioterapia respiratoria preventiva

La FR preventiva tiene por objeto mantener la compliancia tora-
cicay pulmonar, asi como evitar la apariciéon de microatelectasias.
Para ello se aplicarin maniobras de expansién toracica o hiperin-
suflacién, que puede ser manual o mecanica. Se recomienda iniciar
estas técnicas con valores de capacidad vital inferior a 1.500 ml o el
70% del valor teérico?223, La hiperinsuflacién manual consiste en
la insuflacién de aire mediante un resucitador manual tipo Ambu®,
instruyendo al paciente en la coordinacién de la insuflacion con
el cierre de glotis para impedir la salida de aire. Habitualmente se
recomienda realizar de 2 a 3 hiperinsuflaciones al menos 2 o 3 veces
al dia (2B). La hiperinsuflacién puede realizarse mecanicamente
mediante presién positiva inspiratoria intermitente24-26 3 través
de una pipeta bucal o mascara nasal/facial, siempre que no exista

afeccién bulbar importante, o mediante la canula de traqueostomia
(2C). Los parametros que podemos ajustar son la presion al final de
la inspiracién (5-40 cmH,0), el flujo inspiratorio (20-601/min) y la
resistencia espiratoria.

Fisioterapia respiratoria activa

La FR activa tiene por objeto mantener un drenaje adecuado de
las secreciones respiratorias. Se inicia cuando se objetiva por clinica
y exploracién funcional (pico de flujo de tos [PFT]) una tos inefi-
caz. Valores de PFT inferiores a 270 1/min indican un elevado riesgo
de tos no efectiva durante los procesos respiratorios agudos!Z,
por lo tanto se aconseja iniciar el aprendizaje de las técnicas de
tos asistida, que pueden ser manuales o mecanicas, y realizar-
las habitualmente en domicilio?” (1B). La tos asistida manual se
inicia con una inspiracién maxima seguida de retencién del aire
cerrando la glotis. Es habitual que los pacientes tengan también
debilidad de musculatura inspiratoria, por lo que en muchos casos
serd necesario asociar una hiperinsuflacién previa para conseguir la
inspiracién maxima (1B). Aliniciarse la espiracién, con la aplicacién
de las manos se realizan compresiones sobre el térax, el abdomen
o0 ambos. El resultado de sumar las diferentes fuerzas incrementa
la presion intratoracica, aumenta el PFT y la efectividad de la tos.
Es imprescindible que el paciente mantenga una funcién bulbar
normal que permita el cierre de la glotis al final de la insuflacién.

La tos asistida mecanica estd indicada cuando no se alcanza una
tos efectiva con las técnicas manuales y se realiza con un disposi-
tivo mecanico de insuflacién-exuflacién. El dispositivo genera una
presioén positiva (insuflacién) que va seguida de una presion nega-
tiva (exuflacién) que provoca un flujo de aire que permite arrastrar
las secreciones. Puede aplicarse a través de una mascara nasobucal
o canula traqueal. Para que la técnica sea efectiva se recomiendan
presiones >30cmH,0 tanto de insuflacién como de exuflacién8.
El tiempo recomendado de aplicacién de cada fase es de 2-3s en
la insuflacién y de 3s en la exuflacién, con una pausa corta entre
ciclos. Serecomiendan sesiones diarias, aplicando 5-6 ciclos en cada
sesion (1B). En cualquier caso, cuando la afectacién bulbar es muy
severa, la utilidad de este tratamiento es muy limitada28,

Tratamiento no invasivo de las complicaciones respiratorias

En los dltimos afios, la evolucién y desarrollo de la VNI ha
supuesto un impacto importante en la historia natural de las enfer-
medades neuromusculares, donde la insuficiencia respiratoria es
una de las causas mas frecuentes de muerte prematura. En estos
pacientes, el tratamiento con soporte ventilatorio ha aumentado
considerablemente la supervivencia y ha mejorado la calidad de
vida (1B).

La VNI, en pacientes con enfermedades de lenta evolucién, esta-
biliza la capacidad vital, incrementando la PaO,, disminuyendo la
PaCO, y mejorando la calidad del suefio?®. Este beneficio se observa
de forma significativa en los pacientes que utilizan la VNI>4h30,
Deberemos indicar la VNI a todo paciente neuromuscular con
sintomas de fatiga respiratoria (ortopnea) asociada a disfuncién
funcional respiratoria (caida de la CVF/PIM) o sintomas de hipoven-
tilacion en presencia de hipercapnia o desaturacién nocturna. En
ocasiones, en las enfermedades neuromusculares de lenta progre-
sién los sintomas aparecen durante los episodios de agudizacion,
siendo necesaria la VNI puntualmente. De forma analoga, los perio-
dos de agudizacién e infeccion respiratoria pueden hacer necesario
un aumento de las horas de ventilacién en pacientes ya portadores
de VM domiciliaria.

Los detalles de este tratamiento se describen en el manual de
procedimientos SEPAR (n.°16, E. Barrot Cortés y E. Sanchez, 2008).
Sin embargo, es necesario hacer mencién de algunos aspectos
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especificos del tratamiento de estos pacientes2>3!, El respirador
seleccionado debe ser de soporte vital e incluir todos los modos
clinicos de ventilacién. Inicialmente podemos utilizar un modo
espontaneo de ventilacién si la autonomia ventilatoria del paciente
lo permite, dado que facilita la adaptacién a la ventilacién. A medida
que el paciente pierde autonomia ventilatoria puede ser necesario
aumentar las horas de ventilacién o valorar el cambio a un modo
controlado de ventilacién (por presién o volumen) si no se habia
iniciado la VNI con este modo de ventilacion. La interfaz seleccio-
nada es tan importante como el propio respirador. En pacientes
sin gran afeccién bulbar podemos iniciar la VNI con una mascari-
1la nasal y utilizar una mascarilla facial en caso de fugas excesivas
por boca. Cuando el paciente realiza mas de 12 h de ventilacién es
imprescindible que, ademas de disponer de 2 respiradores y bate-
rias accesorias, utilice pipetas bucales o mascarillas sin apoyo en
el dorso nasal, bien nasales o nasobucales, para prevenir las lesio-
nes por presién. En este caso, algunos pacientes utilizan diferentes
parametros ventilatorios en funcién de la interfaz seleccionada.

Tratamiento invasivo de las complicaciones respiratorias

En las enfermedades neuromusculares que cursan con debili-
dad progresiva de los misculos respiratorios, y sobre todo en los
enfermos con ELA, cuando la afectacién bulbar alcanza un punto
critico las ayudas no invasivas a los mdsculos respiratorios fra-
casan y resulta imprescindible realizar una traqueotomia (TM) o
intensificar los cuidados paliativos®32-3>,

La VM por TM en domicilio puede prolongar la supervivencia en
algunas enfermedades neuromusculares y es el procedimiento de
eleccion para los enfermos que desean seguir viviendo cuando las
ayudas no invasivas resultan inadecuadas (1C).

Cudndo hacer la traqueotomia

En las enfermedades neuromusculares, la TM puede ser
necesaria tanto por fracaso de la VNI como por inefectivi-
dad de las ayudas para la tos, bien durante un proceso agudo
de dafio pulmonar (generalmente una infeccién), bien como
consecuencia del grave debilitamiento progresivo de los musculos
respiratorios del paciente. Por lo tanto, para evitar precipitaciones
en la toma de decisiones, los deseos informados del paciente res-
pecto a la TM deberian obtenerse antes de que la afeccién bulbar
sea severa (1C).

Canulas y ventiladores

Por seguridad, las canulas deben llevar siempre una canula
interna que puede extraerse inmediatamente en caso de
obstruccién33. Las canulas sin balén permiten, en muchas ocasio-
nes, mantener una adecuada ventilacién alveolar y un correcto
manejo de secreciones hasta que la afeccién bulbar alcanza un
punto critico en el que las fugas se vuelven excesivas o las aspiracio-
nes de saliva son molestas o producen hipoxemia. El uso de canulas
sin balén puede facilitar la fonacién en pacientes portadores de
VM las 24 h si mantienen una correcta funcién bulbar. En pacientes
que realizan VM <24 h puede ser {til el uso de canulas fenestra-
das para facilitar la fonacién en los momentos de pausa. Cuando
se usan canulas con balén, la presién de llenado debe ser inferior a
25 mmHg, y en los enfermos sin gastrostomia no debe hincharse el
balén para comer, ya que al hacerlo se aumentan las interferencias
mecanicas en la deglucién y se favorecen las aspiraciones33.

Cuando la VM no es a tiempo completo y siempre que se com-
pruebe mediante fibroscopia que la fenestracién esta bien situada,
las canulas fenestradas disminuyen el trabajo ventilatorio y permi-
ten hablar en los momentos de pausa33 (1A).

En una normativa previa se proponian los ventiladores con-
trolados por volumen para la VM por TM en las enfermedades
neuromusculares32. Las caracteristicas técnicas de los actuales
ventiladores permiten adaptar para cada paciente el modo mas
confortable y efectivo. Los ventiladores deben tener bateria incor-
porada y es necesario un equipo de reserva3233,

Manejo de secreciones

Para asegurar un soporte ventilatorio adecuado es preciso man-
tener las vias aéreas libres de secreciones. La limpieza de las vias
aéreas es un procedimiento esencial33-34 (1C). Para realizar la aspi-
racioén traqueal es aconsejable introducir minimamente la sonda
y evitar las aspiraciones profundas (2C). Para reducir el riesgo de
complicaciones asociadas a la aspiracién traqueal se ha sugerido el
uso de sistemas de tos asistida mecanica (1C). En cualquier caso, es
necesario utilizar técnicas limpias de aspiracién, aunque no es nece-
sario un entorno estéril (1C). No existe ningtn estudio disefiado
para determinar el momento adecuado para realizar las aspira-
ciones. Los expertos sugieren guiarse por las sensaciones de los
enfermos, el aumento de los picos de presién del ventilador y las
caidas de la SpO,. Debe evitarse la instilacién rutinaria de suero
por la TM. Las guias33-34 recomiendan los filtros que retienen calor
y humedad frente a los humidificadores-calentadores durante la
VM por TM (1A).

Principales complicaciones de la ventilacién mecdnica
por traqueotomia

Siconbuena practica se evitan las lesiones traqueales —causadas
fundamentalmente por aspiraciones traumaticas, sobrehinchado
del balén o contacto del extremo distal de la canula—, las infec-
ciones respiratorias son las complicaciones mas frecuentes de estos
enfermos. Para manejarlas de forma adecuada deben utilizarse pro-
tocolos que faciliten respuestas terapéuticas tempranas (1C). Ante
la posibilidad de desconexiones accidentales o de averias del sis-
tema, es imprescindible disponer de alarmas efectivas para evitar
episodios graves o fatales32-34 (1C).

Aspectos éticos y tratamiento paliativo

La VNI puede considerarse, en parte, un tratamiento paliativo,
pues reduce la sintomatologia respiratoria asociada a las enferme-
dades neuromusculares 36 y mejora la calidad de vida'®. Mientras
que la VNI es una opcién terapéutica ampliamente aceptada, exis-
ten controversias respecto a la ventilacién invasiva por via traqueal,
que mejora la supervivencia pero no cambia la evolucién de la
enfermedad. Esta ambivalencia, especialmente en el caso de enfer-
medades rapidamente progresivas, se debe a la posibilidad de
que se presenten situaciones no deseadas, como el sindrome
de «enclaustramiento» (loked-in), sin olvidar la elevada sobrecarga
tanto para la familia como para el sistema sanitario. La elecciéon de
VM no invasiva o invasiva debe ser discutida de forma precoz con
el paciente y su entorno, con el fin de que sea una decisién que
se ajuste a los deseos del paciente36. Para ello es imprescindible
realizar una valoracién respiratoria que permita tanto la deteccién
en fases iniciales de la afectacién respiratoria como establecer una
comunicacion sobre los deseos del paciente entre todas las perso-
nas implicadas: familia y profesionales. Deberemos promover en
todo momento la toma de decisiones por adelantado, informando
delas ventajas e inconvenientes del tratamiento de manera realista,
pero también intentando aliviar el impacto emocional. Un elemento
de enorme ayuda en la toma de decisiones dificiles que siempre
debemos aconsejar es el documento de decisiones o voluntades
anticipadas, ya en vigor en varias autonomias desde el afio 2002,
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que permite al paciente, cuando su situacion le impide hacerlo per-
sonalmente, expresar, al menos, cdmo no le gustaria morir. Este
documento reduciria la angustia a la familia al tener que autorizar
o no un determinado tratamiento.

El problema ético mas importante surge cuando se produce una
descompensaciéon aguda que precisa VM invasiva para su trata-
miento y no conocemos las voluntades del paciente en este sentido.
No es posible establecer una estrategia tinica de actuacién en
esta situacion, por lo que solo una evaluacién individualizada del
paciente aparece como legitima.

Aspectos medicolegales

Hay 5 escenarios relevantes en relacién con la toma de decisio-
nes clinicas al final de la vida. Estos 5 escenarios son: a) eutanasia y
suicidio asistido; b) limitacion del esfuerzo terapéutico; c) rechazo
de tratamiento; d)sedacién paliativa, y e)suspension de atencién
médica por fallecimiento. Es importante clarificar estos conceptos
a la hora de plantearse las diferentes situaciones que pueden con-
llevar problemas legales y éticos3637, Tanto la eutanasia como el
suicidio asistido son delito en nuestro pais, segin el articulo 143
del cédigo penal de 199536,

Para una 6ptima planificacién deberemos plantear los siguien-
tes objetivos: a)ayudar a preparar el proceso de morir; b)ejercer
el principio de autonomia del paciente y llevarlo a la practica;
c)buscar recursos para enfrentarse a esta situacion; d)aliviar el
impacto emocional, y e)buscar la mejor comunicacién sobre los
deseos del paciente entre todas las personas implicadas: familia y
profesionales.

Para llevarlo a la practica son aconsejables los siguientes
pasos: a)introducir este punto en las conversaciones con el
paciente; b)iniciar un didlogo estructurado acerca de él; c)
documentar las preferencias del paciente; d)revisar y actualizar
periédicamente las voluntades anticipadas, y e)aplicar las volun-
tades en las situaciones clinicas reales.

En la etapa final de la vida se recurre frecuentemente a la limi-
tacion del esfuerzo terapéutico, que incluye tanto la retirada de
medidas de soporte vital como la no iniciacién de las mismas, pero
cuidando que el nivel de cuidados generales sea siempre 6ptimo.
Procedimientos como la ventilacién invasiva pueden resultar des-
proporcionados, y en estos casos el mantenimiento de esta medida
ocasionaria una prolongacién del sufrimiento sin aportar benefi-
cios de confort. Hay que considerar que la limitacién del esfuerzo
terapéutico «permite» la muerte en el sentido de que no la impide,
pero en ningin caso la «produce» o la «causa»; es la enfermedad
lo que produce la muerte del enfermo, por lo que no se considera
eutanasia. El deseo de un paciente diagnosticado de enfermedad
neuromuscular en programa de VM de interrumpir este trata-
miento formaria parte de este escenario. Es importante que la
retirada de la ventilacién se realice en el entorno adecuado. La sub-
rogacién familiar para la decisién de retirar la VM se acepta como
valida ante la ausencia de directrices anticipadas explicitas.

Con respecto al rechazo de tratamientos, el modelo ético actual
de toma de decisiones, que en nuestro pais tiene pleno respaldo
juridico en la vigente ley 41/2002 reguladora de la autonomia del
paciente, argumenta que los pacientes pueden ejercer siempre su
autonomia moral y tomar las decisiones que estimen convenientes
respecto a su cuerpo o su salud.

Tratamiento paliativo

En pacientes con respuesta clinica insuficiente a la VM o en los
que no la toleran, deberemos considerar el tratamiento paliativo38
(como la oxigenoterapia y la morfina). La sedacién paliativa con-
siste en la administracién de farmacos a un paciente en situacién
terminal, en las dosis y combinaciones requeridas para reducir

su consciencia todo lo que sea preciso para aliviar un sintoma
refractario. Si se realiza conforme a las indicaciones clinicas y pres-
cripciones técnicas, y contando con el consentimiento informado
del paciente o de su representante, no deberia ser considerada de
un modo muy diferente de cualquier otra actuacién médica. En la
etapa final de los pacientes con enfermedad neuromuscular y fra-
caso ventilatorio que hayan rechazado VM, deberia garantizarse su
aplicacion en caso de ser necesario para paliar los sintomas de dis-
nea, ansiedad, distrés y malestar y, asi, asegurar una muerte con el
menor sufrimiento posible.

Atencion ambulatoria
Consulta multidisciplinar

La consulta multidisciplinar da respuesta a las mdltiples nece-
sidades de los pacientes con enfermedades neuromusculares, al
permitir y facilitar la coordinacién de todas las actuaciones, refor-
zando las buenas practicas, con una atencién temprana y completa
a sus necesidades39-44,

Las consultas multidisciplinares han demostrado mejorar la
supervivencia y la calidad de vida de los pacientes con enfermeda-
des neuromusculares (1C), ademas de ofrecer un importante ahorro
en el coste sanitario frente al sistema de atenciéon del modelo tradi-
cional, ya que se optimizan los recursos y se fomenta la experiencia
con el resultado de un mejor abordaje del paciente.

El objetivo fundamental es el tratamiento comprensivo, indi-
vidualizado y multidisciplinar de la enfermedad. Es prioritario
reducir el itinerario de visitas, acelerar el diagnéstico, prevenir por
medio del consejo genético y no diferir el inicio del tratamiento de
las complicaciones respiratorias en cuanto se presenten.

En esta consulta deben participar, en mayor o menor medida, el
neur6logo, el neumélogo, el médico rehabilitador, el fisioterapeuta,
el asistente social y el nutricionista. En la medida de las posibilida-
des de cada centro deberian incorporarse el terapeuta ocupacional,
el genetista, el psic6logo, el cardidlogo, el otorrino y el oftalmélogo.
Es aconsejable que las visitas sean integradas en una tinica agenda
para evitar reiterados desplazamientos y coordinar informacion. La
frecuencia de las visitas dependera de la evolucion de la enferme-
dad. Para las enfermedades de rapida evolucién es aconsejable una
visita cada 2-4 meses, pudiendo espaciarse en las enfermedades de
lenta evolucién.

Atencion domiciliaria

Aunque no hay estudios disefiados para valorar especifica-
mente cudles son los recursos imprescindibles que necesitan estos
pacientes, los expertos recomiendan que dependan de unidades
hospitalarias experimentadas y que dispongan del material téc-
nico y humano (cuidadores) adecuados (1C)32-35. Cuando el soporte
médico y social es adecuado, en los enfermos tratados con TM y
que previamente se trataban con VNI no aumenta el nivel de sufri-
miento pero afiade una enorme carga de trabajo fisico y emocional
a los cuidadores (GRADE 1C). Tras la TM, los expertos32-3° sugieren
no dar el alta hasta que se alcance la estabilidad clinica, los cuida-
dores estén convenientemente entrenados y el domicilio retina las
condiciones adecuadas (1C).

Es altamente recomendable la atencién domiciliaria de los
pacientes con gran dependencia de ventilacién por un equipo asis-
tencial médico y de enfermeria idealmente integrado en el equipo
hospitalario (1C). Las funciones del equipo de atencién domicilia-
ria deberan ser: supervisar el traslado del paciente al domicilio,
verificar la correcta instalacién y funcionamiento del equipo de
ventilacién y accesorios, asegurar el correcto manejo del trata-
miento por parte de los cuidadores, atender a futuras incidencias y
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trabajar integradamente con el equipo hospitalario y los servicios
de atencién primaria.
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