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Resumen ventilatoria, como también el compromiso de los

musculos inervados bulbares. Las formas clinicas mas

La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad severas de AME, en especial aquellas con

del asta anterior de la médula espinal, genéticamente presentaciones mas tempranas y respiracion
determinada y causada por sintesis insuficiente de la paradojal, tienen capacidades vitales y flujos pico
proteina de supervivencia de la motoneurona. La tosidos menores. La evaluacion secuencial de estos
debilidad muscular lleva a una disminucion progresiva ~ Pardmetros es esencial para el pronéstico funcional y
de la capacidad vital y de flujos medibles durante la vital de estos pacientes. La subclasificacion de AME

tos. La intensidad y precocidad de la expresién motora  tiPo 1y 2 se relaciona con momentos deseables para
musculares respiratorios, determinando la meseta en en la infancia temprana y en la edad escolar, que
la capacidad vital y progresion a la insuficiencia mejoran la sobrevida y calidad de vida.
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Este documento sintetiza dichas recomendaciones
con especial referencia a intervenciones guiadas por
etapas que incluyan apilamiento de aire (air stacking),
protocolos de tos asistida y soporte ventilatorio no
invasivo con alta intensidad de presiones de soporte,
incluso en aquellos pacientes con pérdida de la
autonomia respiratoria, minimizando el riesgo de
traqueotomia. La no consideracién de estas
recomendaciones en la valoracion regular de los
pacientes resta la oferta de tratamientos oportunos.

Palabras clave: Atrofia muscular espinal
Ventilacién no invasiva

Capacidad vital

Summary

Spinal Muscular Atrophy (SMA) is a disease of the
anterior horn of the spinal cord, genetically
determined, and caused by deficiency of survival
motor neuron (SMN) protein. Muscle weakness leads
to a progressive decrease in vital capacity and to
diminished cough flows. Respiratory morbidity and
mortality are a function of respiratory and
bulbar-innervated muscle impairment. It can be
measured by the sequential evaluation of vital
capacity to determine the life time maximum (plateau)
and its subsequent rate of decline, progressing to
ventilatory failure. Bulbar-innervated muscle
impairment can also be monitored and measured by
spirometry. The more severe clinical forms of SMA,
especially those with earlier onsets and paradoxical
breathing, have lower vital capacities and cough peak
flows. The sequential assessment of these
parameters is key for the vital and functional
prognosis of these patients. SMA sub-classification
types 1 and 2 of SMA involve appropriate times for
non-invasive respiratory interventions in early
childhood and school age and improve afterlife and
quality of life. This document summarizes these
recommendations, as a function of SMA type, with
special reference to interventions that include air
stacking, manually and mechanically assisted
coughing protocols and noninvasive ventilatory
support techniques, even for patients who have no
ventilator-free breathing ability to minimize or eliminate
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the need to resort to tracheotomy. Failure to properly
evaluate these patients regularly reduces their survival
and chances to avoid invasive airway tubes.

Key words: Spinal muscular atrophy
Noninvasive ventilation
Vital capacity
Resumo

A Atrofia Muscular Espinhal (SMA) é uma doencga do
corno anterior da medula espinhal, geneticamente
determinada e causada pela sintese insuficiente da
proteina de sobrevivéncia dos neurbénios motores. A
fraqueza muscular leva a uma diminuig&o progressiva
da capacidade vital e fluxos mensuraveis durante a
tosse. A intensidade e a precocidade da expressao
motora estao relacionadas aos graus de envolvimento
dos grupos musculares respiratérios, determinando o
platé da capacidade vital e a progressao para
insuficiéncia ventilatéria, bem como o envolvimento
dos musculos inervados do bulbar. As formas clinicas
mais graves de SMA, especialmente aquelas com
apresentagées anteriores e respiracdo paradoxal, tém
capacidades vitais mais baixas e fluxos de tosse mais
baixos. A avaliagao sequencial desses pardmetros é
essencial para o progndstico funcional e vital desses
pacientes. A subclassificagdo de SMA tipo 1 e 2 esta
relacionada aos momentos desejaveis para cuidados
respiratérios ndo invasivos na primeira infincia e idade
escolar, que melhoram a sobrevida e a qualidade de
vida. Este documento resume essas recomendagoes
com referéncia especial as intervengbes guiadas por
etapas que incluem empilhamento de ar, protocolos
de tosse assistida e suporte ventilatério ndo invasivo
com suporte pressérico de alta intensidade, mesmo
em pacientes com perda de autonomia respiratoria,
minimizando o risco de traqueostomia. A nao
consideracdo dessas recomendacées na avaliagédo
regular dos pacientes reduz a oferta de tratamentos
oportunos.

Palavras chave: Atrofia muscular espinal

Ventilacao nao invasiva
Capacidade vital
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Introduccion

La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad
del asta anterior de la médula espinal causada por la sin-
tesis insuficiente de la proteina de supervivencia de la
motoneurona (SMN), debido a una delecion especifica
de los exones 5, 6 0 7 en el gen SMNI en el cromosoma
5q13, con el consecuente defecto en la transcripcion del
gen SMNI. Si bien los genes SMN1 y SMN2 codifican
la misma proteina, la mayoria del segmento mensajero
del ex6n 7 del ARN mensajero del producto del gen
SMN?2 no es funcional. Cuando no hay un gen SMNI1
presente, cuantas mas copias del gen SMN2, mas pro-
teina SMN funcionales produce y mas leve es la condi-
cion. De hecho, las personas con cinco o seis copias de
SMN2 pueden no verse afectadas fenotipicamente.
Alrededor del 58% de todos los AME son tipo 1; 29%
AME 2; 13% AME 3, y menos del 1% AME 4.

La AME es la enfermedad neuromuscular mas co-
mun de los recién nacidos hipotdnicos y afecta a 1 por
6.000 a 10.000 nacimientos'”. La gravedad de la AME
varia de la apnea perinatal y dependencia definitiva de
ventilaciéon mecéanica continua hasta la aparicion de de-
bilidad muscular en edad adulta™?.

El proposito de estas recomendaciones es describir
las evaluaciones funcionales y subsecuentes interven-
ciones en cuidados respiratorios no invasivos en los ti-
pos de AME de mayor prevalencia y severidad.

Fisiopatologia de las afecciones
respiratorias por debilidad muscular

La debilidad muscular puede comprometer a tres gru-
pos fundamentales de musculos respiratorios: los inspi-
ratorios (diafragma, paraesternales, escalenos y acceso-
rios de la inspiracion); los espiratorios (intercostales ex-
ternos y abdominales), y los que inervan las vias aéreas
superiores (palatinos, faringeos, geniogloso).

La funcion muscular espiratoria adecuada es esen-
cial para el aclaramiento de las vias aéreas y la elimina-
cion de los tapones mucosos bronquiales. Una parte im-
portante de la defensa de la via aéreas es la tos, cuyo fin
es remover las secreciones. La tos consta de tres fases:
una fase inspiratoria que consiste en una inhalacion for-
zada; una fase compresiva donde el cierre de la glotis es-
td acompafiado por un aumento de la presion intratoraci-
ca (como resultado de la contraccion de los musculos es-
piratorios) y una fase expulsiva resultante de la apertura
drastica de la glotis. La alta velocidad del flujo aéreo en
la fase expulsiva transfiere energia cinética a través del
aire a las secreciones o cuerpos extrafios, sacandolos de

la pared bronquial y transportandolos a la faringe o bo-
(6,7)
ca .

1 usfagias

2 Hipoventilacion

3 Alteraciones de la
tos

Figura 1. Alteraciones mas comunes en las
enfermedades neuromusculares

En la mayoria de los casos la comorbimortalidad de
las enfermedades neuromusculares, incluyendo las
AME, es causada por debilidad muscular. Aproximada-
mente el 90% de los episodios de los fallos respiratorios
ocurren a partir de infecciones benignas del tracto respi-
ratorio superior, mas que por narcosis progresiva de dio-
xido de carbono (CO2) u otras anormalidades respirato-
rias. Las formas progresivas de alteraciones musculares
respiratorias producen alteraciones de los gases sangui-
neos, hipoxemia e hipercapnia, ambas resultantes de la
hipoventilacion. De este modo, la consecuencia final del
compromiso de los musculos inspiratorios es la hipoven-
tilacion alveolar con la correspondiente hipercapnia e hi-
poxemia. El compromiso de los musculos espiratorios
determina la ineficacia de la tos y retencion de secrecio-
nes y el compromiso de los musculos de la via aérea supe-
rior afecta la deglucion, lo que conduce a la aspiracion de
saliva y alimentos, que, junto a la tos ineficiente, produce
infecciones respiratorias repetidas®**'".

Las tres principales causas de la
debilidad muscular que producen
alteraciones respiratorias (figura 1)

En la AME el compromiso respiratorio es mas intenso
en los musculos espiratorios, como también en muscu-
los inspiratorios de la pared toracica, manteniendo ca-
pacidad de trabajo diafragmatico. Esto lleva a que los
pacientes con AME tengan mejor capacidad vital (CV)
en posicion supina, para permitir el movimiento de caja
toracica inferior. Sin embargo, en formas mas graves,
independientemente del inicio de la enfermedad, esta
debilidad exagerada de musculos de la caja toracica,
con mejor funcionalidad diafragmatica genera, en un
torax complaciente, como sucede en niflos pequeios,
respiracion paradojica o paradojal. Esto es por defecto
de la bomba respiratoria y no por obstruccion de via aé-
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Figura 2. Técnicas de higiene bronquial en enfermedades neuromusculares

rea superior. En esta condicion, pese a intentar mante-
ner presiones transpulmonares mayores, existe una no-
table disminuciéon de capacidad residual funcional,
como de capacidad inspiratoria. Cuando la CV es me-
nor de 30%, se relaciona con la aparicion de microate-
lectasias, que sumadas, restan aiin mas CV a la inducida
por la insuficiencia muscular inspiratoria®>'".

La AME tipo 1 se define por incapacidad para sen-
tarse independientemente; tipo 2, por capacidad de sen-
tarse, pero no caminar; tipo 3, por la capacidad de cami-
nar por algin tiempo, y tipo 4, por inicio en adultos. El
inicio de presentacion clinica es mas precoz segun la se-
veridad, debutando antes de los 6 meses en los pacientes
con AME tipo 1 y antes de los 18 meses en los pacientes
con AME tipo 2. Los pacientes con AME tipo 1, conse-
cuentemente, tienen compromiso de musculos inerva-
dos bulbares generalmente antes del afio, tienen su pri-
mer evento de insuficiencia respiratoria, habitualmente
secundaria a infeccion respiratoria aguda alta (ITRA),
antes del afno de vida y mueren sin soporte ventilatorio
antes de los 18 meses de vida''>>0%!1),

Ladebilidad muscular lleva a la disminucion progre-
sivadelaCV, laintensidad y precocidad se vinculan con
grados de afectacion de grupos musculares inspirato-
rios, espiratorios y deglutorios®*'?.

La CV de llanto normal desde el nacimiento hasta los
10 dias de edad es 85 a 105 ml y llega a mas de 200 ml al
afio de edad. La CV supera 1.000 ml alos 5 afios y 2.000 ml
alaedad de 8 afios. En sujetos normales, se alcanza el pico
maximo de CV entre los 19 y 20 afios de edad y luego em-
pieza a disminuir 1% a 1,2 % por afio. Los pacientes con
AME tipo 1 alcanzan una meseta de CV < de 200 ml, y
aquellos con CV > 200 ml (AME 1c¢) persisten con cierto
grado de autonomia ventilatoria mas alla de los 10 afos.
Los valores de CV logrados en pacientes con AME tipo 2
dependen de la existencia de respiracion paradojal®'*'®.

Después de los 6 meses de edad los nifios con AME 1
(tipos B, C) tienden a desarrollar insuficiencia respirato-
ria aguda (IRA) como resultado de intercurrencia de
ITRA o broncoaspiracion, son intubados y solo 6% de
las extubaciones convencionales son exitosas. Siguien-
do el protocolo del Dr. John Bach y su equipo, este tipo
de pacientes pueden ser extubados exitosamente a so-
porte ventilatorio no invasivo (SVN)@! 1729,
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Una CV de 250 ml se asocia con destete del ventila-
dor diurno, mientras que pacientes con CV mas baja
tienden a permanecer en ventilacion mecanica. Se corre-
laciona CV con gravedad del deterioro muscular y con
prondstico para respiracion autdbnoma. En pacientes con
AME, esto ha sido descrito y estudiado claramente por
Bach y colaboradores, y éstos relacionan la CV con los
cuatro fenotipos clinicos de la AME®.

La AME tipo I fue diferenciada en tres subtipos se-
gun gravedad de las alteraciones respiratorias y medi-
ciones de la CV®*!Y,

= AME tipo I A: con inicio antes de los 4 meses de
edad, dependencia continua a ventilacion mecanica
y pérdida de ingesta oral antes de los 6 meses. Su
CV maxima o plateau es < 100 ml.

= AME tipo I B: con inicio antes de los 4 meses de
edad, CV maxima observada <200 ml, fallo respira-
torio agudo antes de los 12 meses, pérdida de inges-
ta oral antes de los 12 meses, y la dependencia conti-
nua a la ventilacion mecanica se presenta antes de
los 10 afos.

=  AME tipo I C: con inicio antes de los 6 meses de
edad, CV > 200 ml, sin fallo respiratorio agudo an-
tes de los 12 meses, sin pérdida de ingesta oral antes
de los 12 meses y alcanza los 10 afios de edad sin de-
pendencia continua de ventilacion mecanica.

Siguiendo la misma linea de investigaciones la
AME tipo 2 se subdivide en:

= AME tipo 2 A: grave con respiracion paradojal.

= AME tipo 2 B: menos grave sin respiracion parado-
jal.

Enfoque terapéutico de las alteraciones
respiratorias en las atrofias musculares
espinales

Dentro del enfoque del tratamiento de las afecciones
respiratorias en los pacientes con AME se incluye el so-
porte ventilatorio no invasivo (SVNI) en combinacion
con técnicas de higiene bronquial, incluyendo la tos
asistida mecanicamente (TAM)"'"=" (figura 2).
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Técnicas de higiene bronquial en AME
(figura 2)

El manejo respiratorio es el aspecto mas critico para pro-
longar la supervivencia y la calidad de vida en estos pa-
cientes sin recurrir a la traqueotomia, para esto es necesa-
rio el soporte de los musculos respiratorios'>®7!1:17:22).

Las medidas de soporte respiratorio muscular son el
conjunto de técnicas y dispositivos que asisten la inspi-
racion y espiracion, ya sea mediante la aplicacion de ma-
nera mecanica o manual de fuerzas sobre la superficie
externa del cuerpo o mediante cambios intermitentes en
la via aérea.

Las técnicas de SVNI tienen el fin de prevenir la in-
suficiencia respiratoria y el fallo ventilatorio permitien-
do la extubacion y decanulacion de pacientes considera-
dos “imposibles de destetar”. La aplicacion de presion
en la via aérea en forma no invasiva durante la inspira-
cion puede proporcionar un soporte ventilatorio conti-
nuo en pacientes con poca o inexistente CV. Asi mismo
podra alcanzarse un pico flujo espiratorio efectivo en
pacientes con disfuncion severa de los musculos espira-
toriog 7202324

El soporte ventilatorio es aplicado siguiendo metas
relacionadas con el mejoramiento en la funcionalidad
del aparato respiratorio: todas estas metas pueden ser al-
canzadas a través de la evaluacion, el entrenamiento y el
equipamiento de los pacientes en consultorio externo y
en sus hogares™'” (tabla 1).

Para la aplicacion de SVNI se recomienda la ventila-
cion a volumen controlado (VCV) modalidad A/C de
800 a 1.500 ml, TV 13-15 ml por kilo, con PEEP/EPAP
de 0 cm de H,O para adolescentes y adultos. Esto, segun
un seguimiento de casos por mas de 40 afios de Bach y
colaboradores. A los usuarios se les deja elegir el volu-
men corriente y frecuencia respiratoria deseada segun
variaciones fisiologicas. Pudiendo realizar con el mis-
mo equipo air stacking o apilamiento de aire, que es una
técnica de hiperinsuflacion activa para retener el maxi-
mo volumen posible de aire que es aportado a través del
bolseo manual o a través de un ventilador volumétrico
mediante un cierre efectivo de la glotis®*!*!""!%,

Para los nifios pequefios y otros pacientes que no
puedan retener el aire y realizar el reclutamiento activo
del volumen pulmonar, se prefiere la ventilacion contro-
lada por presion (VCP), también modalidad A/C, una
presion preseteada de 18 cm H,O. Muchas veces la limi-
tante es tener una apropiada interfase, con mascarillas
nasales especialmente para aquellos pacientes con peso
inferior a 5 kilos. En el caso de usar equipos generadores
de flujo con entrega de presion en dos niveles (binivel)
es importante, dado que estos equipos para impedir lare-
circulacion de CO; necesitan un EPAP minimo, general-

Tabla 1. Indicaciones del soporte respiratorio en las
atrofias musculares espinales.

SNVI Metas principales SVNI Metas a largo plazo

Mantener compliance
toracopulmonar

Evitar fallos agudos
respiratorios

Mantener la ventilacion
alveolar normal

Evitar hospitalizaciones

Facilitar aclaramiento de vias
aéreas

Prolongar la supervivencia

mente de 4 cm de H,O, usar presiones diferenciales altas
no menores de 15 a 18 cm, high span para lograr una
ventilacion apropiada y un buen desarrollo del to-
rax®" ) (tabla 1),

Antes de la prescripcion del SVNI es necesaria una
evaluacion especifica de estos pacientes para determinar
el grado de insuficiencia respiratoria que presentan y
darles el tratamiento mas adecuado posible. Su evalua-
cion especifica requiere de cuatro dispositivos especia-
1 e 5(17_19).

Tanto el espirometro como el respirémetro son utili-
zados para valorar la CV y la capacidad méaxima de insu-
flacion (CMI). La CV es medida en sedestacion y con el
paciente acostado en decubito supino. La diferencia en-
tre ambas mediciones debe ser menor a 7%. En los pa-
cientes neuromusculares la hipercapnia generalmente se
desarrolla cuando la CV disminuye 40% a 55% de lo
normal predicho, especialmente en la posicion de dect-
bito supino (que es la posicidn mas importante). La hi-
poventilacion alveolar se presenta inicialmente durante
el suefio. Seglin estudios realizados, los pacientes neu-
romusculares requieren asistencia ventilatoria nocturna
cuando la CV en dectibito supino disminuye cerca del
30% de lo normal predicho. Mientras que la CMI se mi-
de Iuego del apilamiento de aire de manera espontanea
(air stacking) con bolsa de resucitacion manual, con
ventilacion por pieza bucal o con respiracion glosofarin-
gea(7,9,10,17—19).

El flujo pico tosido determina el flujo maximo al-
canzado con la tos. La falta de fuerza para la tos es una
de las dificultades encontradas en las enfermedades
neuromusculares. Un flujo pico de 160 L/m se conside-
ra muy minimoj; para conseguir una tos efectiva son re-
queridos flujos entre 270 a 300 L/m, pudiendo ser la
misma espontanea o asistida manualmente (air stac-
king) aceleracion del flujo espiratorio con presiones
manuales®'”"?

El flujo espiratorio medido por el insuflador/exsu-
flador mecanico de la tos, cuando su medida es sobre
150 L/m, se puede realizar la decanulacion sea o no el
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Tabla 2. Parametros de evaluacién funcional en pacientes con enfermedades neuromusculares

Parametros especificos de evaluaciéon

Dispositivos de evaluacién

Didxido de carbono final espirado CO2ET

Capacidad vital (CV) y capacidad maxima de insuflacion (CMI)

Flujo pico espirado (FPE) y flujo pico tosido (FPT)

Flujo espirado medido por el insuflador/exuflador mecanico de la tos

Saturacion arterial de oxigeno

Capnografo

Respirometro
Espirometro

Flujometro

Insuflador/exuflador mecanico de la tos con medidor de flujo
espiratorio

Oximetro de pulso

paciente dependiente de ventilacion mecanica. Cuando
el mismo mide por debajo de 110 L/m no se pueden rea-
lizar las decanulaciones®. En bebés y nifios pequefios
que dependen del ventilador y estan traqueostomizados
no se realiza la decanulacion.

La utilizacion del oximetro de pulso facilita la intro-
duccién del SVNI en pacientes hipercapnicos con desa-
turaciones debidas a la hipoventilacion alveolar crénica.
Cualquier desaturacién en aire ambiente indica alguna
combinacidn de hipoventilacion, acumulacion de secre-
ciones y enfermedad pulmonar residual, el manteni-
miento de la SaO, > 95% es un criterio altamente pri-
mordial para la decanulacion o extubacion de estos pa-
cientes"****?_ Establecer una alarma a un nivel de 94%
de saturacion ayuda a mantener la saturacion de oxigeno
normal durante todo el dia, al caer por debajo del 95% se
deben realizar respiraciones profundas. Si el paciente no
puede realizar estas respiraciones profundas, el SVNI es
introducido a través de una pieza bucal o a través de una
interfase nasal. La monitorizacién continua de oxigeno
es especialmente importante en el caso de las infeccio-
nes del tracto respiratori0(7’9’17'19) (tabla 2).

En los pacientes con AME tipo 1 y 2 la respiracion
paradojal es una indicacion para iniciar el SVNI, la me-
dicion de la CV, segtin el debut clinico y la presentacion
fenotipica de la severidad del compromiso motor es un
indicador para la introduccion del SVNI, que debe ser
siempre complementario a maniobras de reclutamiento
y protocolos de tos asistida®>'7'?),

Asistencia de la tos

Es necesario tener en cuenta que la tos de los lactantes y
nifios que no tienen sedestacion es inefectiva para pre-
venir las neumonias y puede llevar al fracaso respirato-
rio agudo. En el caso de las AME, donde la debilidad
muscular es marcada incluyendo a los musculos respi-
ratorios, ademas de la asistencia manual se recomienda
combinar la misma con la TAM, que entrega insuflacio-
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nes profundas seguidas inmediatamente de exuflacio-
nes profundas y cuya magnitud de las presiones y el
tiempo de entrega son independientemente ajustables.
Las presiones de insuflacion y de exsuflacion pueden
ser entregadas por una interfase oronasal, una simple
pieza bucal, un tubo endotraqueal o por una canula de
traqueostomia. El cambio brusco de presion en un espa-
cio corto de tiempo genera un flujo de aire capaz de ex-
pulsar las secreciones'®''*?.

Un tratamiento de TAM consiste en realizar cerca de
cinco ciclos seguidos por un corto periodo de respira-
cion normal o uso del ventilador para evitar hiperventi-
lacion. Las presiones de insuflacion y exuflacion van de
+50a60 cmde H,O por laboca o por bocay nariz (inter-
face oronasal) o a+ 60 a 70 cm de H,O por cualquier tu-
bo invasivo de las vias aéreas. Para los lactantes son usa-
das las mismas presiones, pero ellos respiran tan rapido
que la insuflacion y exsuflacion deben ir coordinadas
con el ritmo respiratorio o utilizar el Cough Track™ o el
E70 CoughAssist™ usado para que el lactante dispare a
la maquina. Es necesario tener en cuenta que la meta es
alcanzar una rapida expansion toracica maxima seguida
de un vaciamiento pulmonar inmediato, ambos en un
tiempo que debe ser seteado con el tiempo de maxima
insuflacion y exhalacion que alcanza cada paciente en
particular®!!%.

Aspectos relevantes en el tratamiento
respiratorio en las atrofias musculares
espinales (figura 3)

La utilizaciéon de oxigeno exacerba el fallo ventilatorio
al aumentar la SaO, en forma artificial y alterar el con-
trol respiratorio a nivel del sistema nervioso central
(SNC), dando como resultado el empeoramiento de la
hipercapnia, debido a que la dificultad primaria de di-
chos pacientes es por la debilidad muscular y el fallo es
ventilatorio; no obstante, la aplicacion de la oxigenote-
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CONTROL REGULAR de CV,
FPT,CO2ET y 5202

AIRSTACKING
con bolseo manual si CV<50%
CV< 2000 ml en adultos
FTP <270 L/min

TOS ASISTIDA
MECANICAMENTE (TAM}

FPT< 160 L/min

I

S5a02 < 95%

Air Stacking y TAM hasta
normalizar 5a02 > 95%

Sila 5a02 no aumenta de 95%
considerar posibilidad de:

Hipoventilacion
Neumonia

Atelectasia

En caso de 10T por
|enfermedad pulmonar severa
aplicar TAM cada hora hasta
normalizar 5a02>95%

sin necesidad de 02
suplementario con CO2
normal

Figura 3. Pautas de la rehabilitacién respiratoria en atrofia espinales..

5a02>95%sin oxigenoterapia

{sea o no posible el destete)

Niveles normales de Dioxido de
carbono

Rangos adecuados de Frecuencia
Respiratoria seguin edad

Aplicacién inmediata de SVNI
post extubacion

Requerimientos para
EXTUBACIONES

Entrenamiento de los familiares y
'— cuidadores para aplicar TAM las
primeras 24 hs post extubacion

Figura 4. Pautas para extubacion en atrofias
espinales.

rapia es util en los casos de fallos respiratorios agudos
hasta revertir la hipoxia pulmonar tisular.

Esto generalmente sucede durante las infecciones
respiratorias tales como las neumonias, donde el fallo es
respiratorio por alteraciones pulmonares intrinsecas o
de las vias aéreas y la descompensacion es aguda, con
deterioro de los gases sanguineos arteriales y conse-
cuente disminucion del pH sanguineo a niveles inferio-
res a 7.25, produciéndose un aumento de la resistencia
vascular pulmonar con alteraciones de la ventila-
cion-perfusion o una hipoxia pulmonar tisular. Ademas,
en estos casos los musculos respiratorios pueden fatigar-
se mas y la acumulacion de secreciones puede ser ma-
yor, siendo insuficientes los medios no invasivos de tra-

tamiento hasta que se resuelva la patologia pulmo-
nar-1719)

B !
Prasenciadse
HIPOWVENTILACICHN DISFAGIA
alvealar cronica Trastomo Deghutorio
SINTORMATICA i
J
- svNimerctumne | Gastrostorinprecos
- —
— —
progresograduala
1 SuHIdiuena sepan = ﬁr:::t:em'::u?ms
requenmiantos s
-~ N
VY
PR v Ter FiESgos
withles

Figura 5. Hipoventilacion cronica y manejo de la
disfagia.

Complicaciones de la traqueostomia: las complica-
ciones incluyen del 8% al 65% de incidencia de esteno-
sis traqueal, fistula traqueoesofagica y aumento de aspi-
racion de la comida, hemorragia, bronquitis cronica pu-
rulenta, formacion de granuloma en la via aérea subglo-
tica, colonizacion e infecciones traqueobronquiales, si-
nusitis, paralisis de la cuerda vocal, estenosis laringea,
disfuncion de los musculos hipofaringeos y colapso de
las vias aéreas (traqueobroncomalacia). La no utiliza-
cion de traqueostomia facilita el destete del ventilador y
mejora la calidad de vida. Ademas, las funciones de la
musculatura inspiratoria y espiratoria pueden suplirse
incluso en pacientes con 0 ml de CV con el SVNI. Para
evitar la traqueostomia lo mas importante es el SVNI en
forma continua y eluso de la TAM®"') (figuras 4 y 5).
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Cramelro de pulso

Bolsa de resucitacion manual

Asistente mecanico de la tos

Dispositivo de asistencia ventilatoria
N iy asiva

)

"
+laSalk? debe ser > a 95% sin aporte de oxigeno
suplementario

s cuando FPT < 270 L omin

= cupando el FPT < 160 L min

=cuando OV = 307 del predichis

Figura 6. Dispositivos necesarios para el manejo respiratorio en el hogar.

Reiniciar SVNI habitual luego de la cirugia

Implementar SVNI al menos durante las primeras 72 hs del posoperatorio |

Asistirlatos

Mavilizar precozmente en acuerdo con el equipo médico tratante |

Cambios posturales sistematicos

la analgesiay el SVNI

Manejar la distencidn abdominal provocada por los anestésicos,

posoperatorio inmediato

DR B

Asegurar un adecuado soporte nutricional durante el

___yvomitos

Evaluar el riesgo de broncoaspiracion por presencia de nauseas

.

Readecuar silla de ruedas, sobre todo asiento y respaldo. |

Figura 7. Objetivos terapéuticos prequirlrgicos en artrodesis de columna.

E1 SVNI: debe asistir directamente al musculo, por lo
tanto la entrega de presion positiva continua en las vias
aéreas (CPAP) y las modalidades de binivel de presion
(BiPAP) a bajos niveles de intensidad o low span pressu-
re (< a 18 cmH20), no son considerados como soportes
ventilatorios y no son titiles para pacientes con insuficien-
cia ventilatoria por fallo de los musculos de la bomba res-
piratoria que necesitan de un soporte ventilatorio comple-
to, como es la condicion de los pacientes con AME con
pobre o sin intervalo libre de ventilacion (del inglés venti-
latory free breathing ability). Por otra parte, la ventila-
cion controlada por presion (VCP) tiene la ventaja de fa-
cilitar la iniciacion del SVNI en infantes, nifios o en pa-
cientes que solo tienen hipoventilacion nocturna (figura
6). Sin embargo, muchos de los pacientes con un nivel de
comprension de 5 o mas afios de edad prefieren la ventila-
cion ciclada por volumen (VCV), en especial durante el
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dia, ya que les permite el acimulo de aire a través del air
stacking o apilamiento de aire®”'"!71%,

Cifoescoliosis (figura 7)

El 4ngulo de Cobb mide el grado de angulacion de la co-
lumna vertebral. Este se calcula midiendo el angulo que
produce la interseccion de lineas perpendiculares al plano
de la primera y ultima vértebra que encierran la curvatura
anormal de la columna, determinando de esta forma la se-
veridad de la escoliosis. Esta puede ser categorizada en
leve: curva < 20°, moderada: 20°-40° y severa > 40°%*%",
Los nifios con AME tipo 1 y 2 presentan escoliosis
en 78% a 100% de los casos, y esta requiere fijar crite-
rios precisos para su manejo y el momento de la correc-
cién quirtrgica con atrodesis, independientemente a qué
técnica e instrumentos sean los que se utilicen®*2Y.
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Evaluarla funcion respiratoria

Evaluar el estado nutricional y consignar deteccion de disfagia

Iniciar protocolo de flexibilizacion del térax

Entrenar y supervisar a la familiafcuidador en la realizacionde técnicas de tos asistida
{inspiratoria, espiratoria y ambas) conservando la compliance toracopulmonar

Figura 8. Objetivos terapéuticos posquirirgicos en artrodesis de columna.

En ENM de debut temprano, como AE tipo 2, en que
se observan angulaciones antes de los 4 afios de edad,
son un desafio adicional. Todos los pacientes con AME
tipo 2 requeriran artrodesis en algin momento de su
evolucion. Aquellos pacientes que presentan escoliosis
significativa entre los 4 y 7 aios suelen mantener la fle-
xibilidad suficiente para retardar la artrodesis posterior
hasta los 7 y 9 afios®”.

Hay predominancia de curvas toracicas y dor-
so-lumbares derechas y lumbares izquierdas. Suelen ser
curvas flexibles que pueden acompafiarse en menor fre-
cuencia de cifosis. Iniciada la escoliosis, evoluciona de
forma rapida, dado que el paciente no tiene la capacidad
de la marcha. En el tipo II su inicio es precoz, con una
edad media de cuatro afos; se suele indicar corsé o
asientos moldeados con el objetivo de proporcionar una
mayor estabilidad del tronco en el sedente, permitir un
uso funcional de sus manos y espera de la cirugia. En el
tipo 111, la aparicion es mas tardia y menos constante, y
suele coincidir con la etapa de pérdida de marcha. El uso
del corsé es controversial; puede ser utilizado para so-
porte postural, pero no hay evidencia cientifica suficien-
te que demuestre el retraso en la progresion de la curva.
Si se utilizan, deben ser fabricados con un recorte abdo-
minal, permitiendo la adecuada excursion diafragmatica
y el acceso a la gastrostomia, si la tiene***”.

El tratamiento quirargico es el manejo de eleccion,
no hay consenso en relacion con la edad dptima para su
realizacion, como tampoco del rol de las ortesis espina-
les en sumanejo. La correccion quirtrgica de la escolio-
sis debe ser considerada sobre la base de progresion de
la curva, la funcién pulmonar y madurez 6sea. La cirugia
de escoliosis en niflos con prolongada supervivencia
proporciona beneficios en el equilibrio sentado, resis-
tencia y cosmesis>*?” (figura 8).

Discusion

La AME es una enfermedad progresiva. En la actuali-
dad existen bases para la intervencion con medicacion
de precision destinada a potenciar la sintesis de proteina
de supervivencia de la motoneurona en pacientes con
dos o mas copias de SMN2 con el uso rutinario de oligo-
nucleétidos antisentidos intratecales y mads reciente-
mente con la incorporacién de exoma del SMNI a tra-
vés de un vector viral adeno-asociado endovenoso en
una sola dosis. Incluso, existen especulaciones respecto
al beneficio de tratamientos combinados, en etapa pre-
sintomatica, en aquellas formas en que el bajo nimero
de copias del SMIN2 se relacione a expresiones fenotipi-
cas con debut temprano.

Pese a esto, y al éxito que estas medicaciones de muy
alto costo puedan tener en cambiar la expresion clinica
de la enfermedad a formas menos severas, los cuidados
respiratorios y especificamente los no invasivos son gra-
vitantes en mejorar la sobrevida y la calidad de vida de
estos pacientes, con resultados efectivos y eficientes.
Aplicables a la totalidad de los pacientes con la colabo-
racion de sus cuidadores.

Por lo que consideramos importante, como equipo
multidisciplinario, generar estrategias de intervencion
para lograr dar una atencion oportuna y adecuada segun
la etapa que se esta cursando!' 262729

Los pacientes con AME de debut temprano man-
tienen la indemnidad diafragmatica, propia de esta en-
fermedad, sin presentar insuficiencia respiratoria
aguda sobre insuficiencia ventilatoria hasta hacer una
infeccion respiratoria aguda alta. Los altos niveles de
dependencia, mas aun en quienes tienen ausencia de
autonomia ventilatoria, con intervenciones respirato-
rias insuficientes, sin utilizar regularmente los cuida-
dos respiratorios no invasivos que han sido presenta-
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dos, se relaciona con resultados en que los pacientes
son frecuentemente traqueostomizados en el medio
latinoamericano'"*".

Los problemas respiratorios son la primera causa de
muerte en ENM, la incapacidad para expulsar de forma
efectiva las secreciones lleva a alteraciones de la ventila-
cioén alveolary en la proteccion de la via aérea, que consti-
tuye la principal causa de morbimortalidad"'*'7%,

Las mediciones funcionales de la CV y PFT, como
su relacion con la severidad de la expresion fenotipica,
que hemos verificado en uno de nuestros centros, son si-
milares con los reportados casi diez afios atras por Bach
y colaboradores®'?. No hay otros registros reportados
en Latinoamérica de estas sencillas evaluaciones, reali-
zables en forma ambulatoria, para pacientes con AME
de presentaciones mas tempranas y agresivas. De hecho,
revisiones recientes referidas a las caracteristicas clini-
casy de los cuidados de estos pacientes, como recomen-
daciones respiratorias especificas, las obvian completa-
mente'"*),

Por lo tanto, las recomendaciones que entregamos en
este documento de la evaluacion funcional respiratoria’y
las consecuentes intervenciones en los cuidados respira-
torios, no se asocian con lo novedoso de la propuesta, si-
no con alertar a los profesionales de la salud, vinculados
alos cuidados de estos pacientes, como a sus familias, de
la importancia de estas mediciones rutinarias, mas ain
cuando existen recomendaciones de estudios de alto
costo, como las polisomnografias, que no aportan en la
toma de decision. A diferencia de la verificacion de res-
piracion paradojal y parametros funcionales que ya he-
mos descrito, que si permiten tomar decisiones terapéu-
ticas, como el soporte respiratorio no invasivo y proto-
colos de tos asistida. Esto resulta muy importante cuan-
do mas de la mitad de los pacientes con AME tipo 2 y la
totalidad de los pacientes con AME tipo 1 tienen respira-
cion paradojal, presentando internaciones en unidades
de cuidados criticos, donde la mayoria tendran riesgo de
ser traqueostomizados®*>!113:17:20)

Las limitaciones de no hacer registros en el segui-
miento de los pacientes desde el momento del diagndsti-
co y contar ocasionalmente s6lo con datos de registros
transversales impide determinar el momento de la mese-
tade la CV, que contribuya a aproximarse de mejor ma-
nera al deterioro funcional, especialmente el momento
de pérdida de la autonomia respiratoria y en consecuen-
cia la dependencia del SVNI@®1719),

Otra importante limitacion en el seguimiento de los
pacientes es no tener estudios de oxicapnografiia o CO,
transcutaneo de tendencia para la valoracion no invasiva
de la hipoventilacion asociada a insuficiencia ventilato-
ria por falla de bomba, inicialmente presentada durante
el suefio!' ).
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Debe considerarse que en los pacientes con AME ti-
po 1 con pobre esfuerzo tusigeno los registros obtenidos
en los flujos exsuflados o pico flujo exsuflado (PFE) con
tos asistida mecéanica (Cough assist MIE) son similares a
aquellos obtenidos en modelos simulados de insuficien-
cia respiratoria probando con diferentes programacio-
nes de presiones y tiempos inspiratorios/espiratorios. Es
asi como es posible concluir que cuando el PFE en los
pacientes con AME tipo 2 es <150 LPM y en los pacien-
tes con AME tipo 1 <100 LPM, éstos tienen una baja ca-
pacidad tusigena autébnoma. Sin embargo, es notable
que en estos infantes dichos flujos resultan funcionales y
que pese a que la CV disminuye hasta llegar a 0 ml, los
flujos exuflados aumentan, al no existir compromiso de
los muisculos bulbares por enfermedad de la motoneuro-
na superior. Esto junto a bajos registros de CV, especial-
mente en aquellos con respiracion paradojal, justifica la
recomendacion de uso de tos asistida mecanicay SVNI a
lo menos nocturno en todos ellos, independiente de re-
gistros diurnos de SpO, y CO, espirado®**.

Conclusiéon

Mucho se ha avanzado en el conocimiento molecular
del defecto genético de la AME y en potenciales trata-
mientos que subsanen dicha alteracion, particularmente
en la ultima década. No obstante, los cuidados respira-
torios no invasivos, descritos hace mas de 20 afios, si-
guen siendo s6lo parcialmente difundidos entre los pa-
cientes y los proveedores de salud. Estas recomendacio-
nes sintetizan estandares de manejo sobre consideracio-
nes particulares del escenario latinoamericano para el
beneficio de la totalidad de los pacientes y sus familias,
siendo, a nuestro entender, un aporte para que los profe-
sionales de la salud puedan enfrentar paradigmas tradi-
cionales.
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