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El suefo siempre ha despertado un gran
interés cientifico. No en vano ocupa un tercio
de nuestras vidas. El dormir constituye para
el sistema respiratorio una verdadera prueba
de esfuerzo. Asi, en los individuos sanos duran-
te el suefio se produce una disminucion de
la respuesta del centro respiratorio a los esti-
mulos quimicos, una reduccion de la respuesta
de los musculos respiratorios y de la actividad
de los intercostales, un descenso del tono mus-
cular de la via aérea superior (VAS), un estre-
chamiento del calibre de la VAS y una caida
de la capacidad residual funcional (FRC) y del
volumen minuto. Esto conduce a una dismi-
nucion fisiologica de la ventilacion durante
el suefo, que en las personas sanas no tiene
significacion, pero que en los pacientes con
una enfermedad neuromuscular provoca gran-
des alteraciones: hipoxemia, hipercapnia y
fragmentacion del suefio. En las fases inicia-
les de las enfermedades neuromusculares los
trastornos solo se manifiestan durante el sue-
fio. Sin embargo, a medida que progresa la
enfermedad la hipoventilacion alveolar acaba
invadiendo el periodo de vigilia. Durante
muchos anos, el estudio y seguimiento de las
enfermedades neuromusculares eran un terre-
no exclusivo de los neurdlogos. No obstante,
el hecho de que un 70% de estos enfermos
fallezca por causas exclusivamente respira-
torias ha cambiado esta situacion y ha propi-
ciado la coordinacion entre neurdlogos y neu-
mologos. Para el estudio de las enfermedades
neuromusculares es necesario, desde un pun-
to de vista respiratorio, que se lleve a cabo una
valoracion clinica y funcional del paciente,

especialmente mediante registros nocturnos
como la oximetria, la poligrafia cardiorrespi-
ratoria y la polisomnografia. Estas técnicas
ponen de manifiesto las desaturaciones noc-
turnas de oxigeno, la elevacion de la presion
arterial de anhidrido carbénico y la fragmen-
tacion del sueno. El tratamiento de estas enfer-
medades se basa, desde la perspectiva neu-
mologica, en el soporte ventilatorio.

INTRODUCCION

Las enfermedades neuromusculares son
trastornos de la unidad motora y de los ner-
vios periféricos sensitivos y autonomos. Cada
unidad motora esta formada por: a) el cuerpo
celular de la neurona motora, localizado en la
médula espinal, a nivel del asta anterior (para
los musculos inervados por la médula espinal)
o0 en los nucleos de los pares craneales (para
la musculatura ocular, facial y bulbar); b) el
axon de la neurona motora en el nervio peri-
férico (o craneal); ¢) la union neuromuscular;
y d) las fibras musculares inervadas por la neu-
rona motora. Los nervios periféricos sensiti-
vos estan formados por: a) el cuerpo celular
de la neurona sensitiva, situado en el ganglio
de la raiz posterior; b) el axon central, que se
introduce en la médula espinal a través de la
raiz posterior; ¢) el axon distal, situado en el
nervio periférico; y d) la terminacion nervio-
sa sensitiva, situada en la piel, el musculo,
etc.. La clasificacion mas aceptada de las
enfermedades neuromusculares es anatomi-
ca, como se indica en la tabla 1@. Estas enfer-
medades también se clasifican, segun su evo-
lucién, en enfermedades estdticas o muy
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TABLA 1. Clasificacion de las enfermedades neuromusculares

Por afectacion de las neuronas del asta anterior
Enfermedades degenerativo-hereditarias

Atrofia muscular espinal proximal (tipo I o enfermedad de Werdnig-Hofftnann; tipo Il y tipo
11l o enfermedad de Wohlfart-Kugelberg-Welander)

Atrofia muscular espinal distal

Atrofia muscular escapulo-humeral

Esclerosis lateral amiotréfica

Sindrome de Moebius
Enfermedades por infecciones virales o toxinas (poliomielitis anterior aguda, botulismo, etc.)
Enfermedades metabdlicas
Enfermedades traumaticas

Enfermedades vasculares

Por afectacion de las raices nerviosas y los nervios periféricos:
Enfermedades sensitivas y motoras hereditarias

Enfermedades de origen infeccioso, inmunoldgico y toxico
Sindrome de Guillain-Barré, etc.

Enfermedades de origen metabolico
Enfermedad de Niemannn-Pick
Ataxia de Friedreich, etc.

Formas traumaticas y neopldasicas

Por afectacion de la union neuromuscular
Miastenia gravis

Sindromes miasténicos
Sindrome de Eaton-Lambert, etc.

Por afectacion muscular

Distrofias musculares
Enfermedad de Duchenne
Enfermedad de Becker
Enfermedad de Emery-Dreifuss, etc.

Desoérdenes miotonicos
Distrofia miotonica de Steinert
Miotonia condrodistrofica (sindrome de Schwartz-Jampel)
Miopatias congénitas
Miopatias metabolicas
Glucogenosis (tipo Il o enfermedad de Pompe, tipo IIl o enfermedad de Cori-Forbes, tipo V o
enfermedad de McArdle)

Miopatias mitocondriales
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lentamente progresivas (por ejemplo, la polio-
mielitis, las miopatias mitocondriales, etc.),
enfermedades lentamente progresivas (como
la miastenia gravis) y enfermedades rapida-
mente progresivas (como la esclerosis lateral
amiotrofica)®.

Los musculos respiratorios se afectan en
estos enfermos y esta afectacion es lo que con-
diciona su pronostico de vida. Alrededor de
un 70% de los pacientes fallece por causas
exclusivamente respiratorias®. Durante
muchos anos las enfermedades neuromuscu-
lares eran causa de estudio y seguimiento
exclusivo por los servicios de neurologia. El
hecho de que estos enfermos fallezcan fun-
damentalmente por causas respiratorias ha
cambiado esta situacion y ha propiciado la
coordinacion entre neurdlogos y neumaologos.

MECANISMOS DE PRODUCCION DE LAS
ALTERACIONES RESPIRATORIAS EN LAS
ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

Los mecanismos implicados en la produc-
cion de alteraciones respiratorias en las enfer-
medades neuromusculares son diversos y com-
plejos®2. Los principales son los siguientes.

Alteracion de las propiedades mecanicas
del sistema respiratorio

En las enfermedades neuromusculares dis-
minuye la distensibilidad pulmonar, lo que se
debe a varios factores (microatelectasias, por
no insuflarse completamente los pulmones,
aumento de la tension superficial de los alvé-
olos, etc.). También se producen alteraciones
en las propiedades mecanicas estaticas de la
caja toracica, debido a que la debilidad de los
musculos inspiratorios disminuye la amplitud
de los desplazamientos costales, favorecien-
do la aparicion de una anquilosis en las arti-
culaciones costoesternales y costovertebra-
les®. Si ademas se asocian deformidades
tordcicas, especialmente una cifoescoliosis, el
problema se agrava aun mas. Todo ello incre-
menta el trabajo ventilatorio en los pacientes
con debilidad muscular, lo que da lugar a la
fatiga de los musculos respiratorios.

Fatiga de los musculos respiratorios

El trabajo elastico desarrollado durante cada
respiracion estd aumentado, mientras que la
fuerza de los musculos esta disminuida. Este
desequilibrio entre la demanda y la oferta aca-
rrea fatiga. Los pacientes caracteristicamente
adoptan un patron ventilatorio con bajos volu-
menes pulmonares y alta frecuencia respirato-
ria, lo que conduce a la hipoventilacion alveo-
lar, con el consiguiente aumento de la presion
arterial de anhidrido carbonico (PaCO,)®.

Alteracion de la regulacion central de la
ventilacion

Cabe preguntarse, ;como funciona el con-
trol de la ventilacion?®. En los individuos sanos
los quimiorreceptores centrales, los periféri-
cos y los mecanorreceptores estimulan los cen-
tros respiratorios. Estos envian sus impulsos
nerviosos a la médula espinal. De ahi al ner-
vio frénico y de éste al diafragma, aparecien-
do la contraccion. Se produce con ella la fuer-
za necesaria para que el aire se introduzca en
los pulmones y para que asi se lleve a cabo
el intercambio gaseoso. Después se activan los
mecanismos que inhiben la inspiracion, a par-
tir de descargas de los mecanorreceptores, que
envian sus estimulos a las neuronas espira-
torias de los centros respiratorios. Este equili-
brio se altera en las enfermedades neuro-
musculares. Inicialmente se estimularia el
impulso de los centros respiratorios para com-
pensar este desequilibrio (por ello la presion
inspiratoria de oclusion o PO,1 esta aumen-
tada). Pero la repeticion de los episodios de
hipoxemia y de hipercapnia nocturna, por
mecanismos que después se comentan con
detalle, disminuiria la sensibilidad de los qui-
miorreceptores centrales y periféricos (podria
decirse que estan saturados), lo que reduci-
ria el estimulo de los centros respiratorios, sur-
giendo la hipoventilacion diurna.

Trastornos respiratorios del suefno y
disfuncion de la via aérea superior

El suefio siempre ha despertado el interés
cientifico. No en vano el ser humano pasa,
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FIGURA 1. Efectos del suefo sobre la respiracion.

aproximadamente, un tercio de su existen-
cia durmiendo. El periodo de sueno se divi-
de en REM (rapid eyes movement) o con movi-
mientos oculares rapidos y NREM (non rapid
eyes movement) o sin ellos. Este ultimo tiene,
ademas, los subgrupos superficial (fases 1y
2) y profundo (fases 3 y 4). Un ciclo de sue-
flo es el que, comenzando en la vigilia, pasa
por un suefo superficial, después uno pro-
fundo y, por ultimo, una etapa REM. General-
mente, la primera fase REM tiene lugar a los
70 a 90 minutos del inicio del suefo. El ciclo
descrito se repite, de forma consecutiva, tres
0 cuatro veces por noche en las personas nor-
males. El suefio superficial es una transicion
desde la vigilia al suefio profundo, que es el
mas reparador. El sueno REM es un suefio
especial, cuya finalidad fisiologica no esta toda-
via muy clara. Desde el punto de vista respi-
ratorio es bastante cadtico.

Se ha observado que en los individuos
sanos el suefo conlleva importantes efectos
sobre la respiracion®. Estos efectos son los
siguientes: a) una disminucion de la respues-
ta del centro respiratorio a los estimulos qui-
micos; b) un descenso en la respuesta de los
musculos respiratorios a los impulsos del cen-
tro respiratorio; ¢) una reduccion en la activi-
dad de los musculos intercostales; d) una cai-
da en el tono de los musculos de la via aérea

136

superior (VAS); ) un aumento de la resisten-
cia de la via aérea superior; f) una disminucion
del calibre de la VAS; g) un descenso de la
capacidad residual funcional (FRC); y h) una
reduccion del volumen minuto (Fig. 1). Duran-
te el suefio se produce una disminucion fisio-
l6gica de la ventilacion, que en los individuos
sanos no tiene significacion clinica ni reper-
cute en el intercambio de gases. Sin embargo,
en los pacientes con enfermedades neuro-
musculares el sueno tiene importantes efec-
tos sobre la respiracion. Durante el suefio apa-
recen en estos enfermos importantes episodios
de desaturacion, especialmente en las fases
REM. Varios son los mecanismos que explican
estas desaturaciones de oxigeno®?.

- La disminucion del impulso ventilato-
rio, que ocasiona una hipoventilacion alveolar
y el patron respiratorio rapido y superficial,
que determina la ventilacion del espacio muer-
to (ambos mecanismos producen hipercapnia
e hipoxemia).

- Los musculos respiratorios, especialmente
el diafragma, se afectan en la mayoria de las
enfermedades neuromusculares. Durante el sue-
fio REM se reduce la actividad de los musculos
intercostales y la de los accesorios de la respi-
racion, lo que hace que durante esta fase del
suefo se precise de una mayor contribucion
diafragmatica, en unos pacientes con una impor-
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tante debilidad de este musculo. Por ello, en
esta fase del sueno son mas evidentes los tras-
tornos del intercambio gaseoso y por eso los
pacientes con una mayor alteracion en este
intercambio durante esta fase muestran una
mayor hipercapnia diurna. Los enfermos con
un intercambio nocturno normal generalmen-
te tienen pocas posibilidades de sufrir una hipo-
xemia 0 una hipercapnia diurnaso.

- La pérdida de actividad de los musculos
respiratorios durante la fase REM condiciona
una disminucion de la FRC. Esta disminucion
facilita que muchas unidades alveolares se si-
tuen por debajo de su volumen de cierre, lo
que conlleva la aparicion de microatelectasias
y, por tanto, de una alteracion en la relacion
entre la ventilacion y la perfusion (V/Q) pul-
monares. Esto explicaria por qué durante el
periodo REM existe una mayor caida de la satu-
racion de oxigeno que la que podria esperar-
se en relacion al aumento de la PaCO,.

~ Una reduccion en los mecanismos de acla-
ramiento respiratorio y del reflejo tusigeno.

- Las apneas y las hipopneas que a veces
se observan en la fase REM del suefio y que
pueden relacionarse con desaturaciones de
oxigeno. Estos eventos respiratorios son, en
su mayoria, de origen central, aunque en oca-
siones, especialmente en la enfermedad de
Duchenne, puede tratarse de apneas obstruc-
tivas-13. Ademads, es posible que muchas de
las apneas etiquetadas como centrales sean,
en realidad, obstructivas, en las que los movi-
mientos toracoabdominales son poco eviden-
tes como consecuencia de la debilidad mus-
cular existente. En realidad, para clarificar el
origen de estas apneas seria necesario efec-
tuar mediciones con un balon esofagico. Todo
ello ocasiona la fragmentacion del suefo.

VALORACION DE LOS PACIENTES CON UNA
ENFERMEDAD NEUROMUSCULAR Y DE LA
EVOLUCION DE ESTOS TRASTORNOS

Valoracion clinica
Las enfermedades neuromusculares sue-
len ser procesos cronicos, por lo que los pacien-

tes que las padecen tienden a infravalorar sus
sintomas. Ademas, muchos de los enfermos
tienen una actividad fisica limitada, por lo que
sus sintomas pueden pasar desapercibidos.
Por ello, la anamnesis debe ser dirigida, dado
que en raras ocasiones el paciente refiere
espontdneamente sintomas respiratorios, a no
Ser que se encuentre ya en fases avanzadas
de la enfermedad®. Los sintomas que hay que
tener en cuenta a la hora de valorar a un
paciente con una enfermedad neuromuscular
son los siguientes:

~ Intolerancia al decubito. Al adoptar esta
posicion el diafragma debe desplazar en cada
inspiracion, al perder la ayuda de la gravedad,
a todas las visceras abdominales!#. Ello supo-
ne una mayor sobrecarga para un musculo
debilitado por la enfermedad.

~ Disnea. En ocasiones, ya que la activi-
dad fisica esta reducida por la propia enfer-
medad, la disnea es un sintoma sutil, por el
que debe preguntarse especificamente. Cuan-
do se refiera de forma espontanea suele ser
un dato que habla de la gravedad del proce-
50(2,4,14).

- Ineficacia de la tos. Las enfermedades
neuromusculares cursan con una importante
debilidad de los musculos espiratorios y con
alteraciones en la capacidad para toser!419.
De hecho, la debilidad de los musculos espi-
ratorios es mayor que la de los inspiratorios.

~ Sintomas de hipoventilacion alveolar diur-
na y nocturna, como son la cefalea matutina,
la somnolencia diurna, la obnubilacion, etc.
Dado que la hipoventilacion nocturna prece-
de ala diurna es preciso interrogar a los enfer-
mos sobre la presencia de estos sintomas al
levantarse.

Valoracion funcional respiratoria

~ Espirometria. La realizacion de una espi-
rometria para determinar la capacidad vital
(VC) es una de las medidas a tomar. Una dis-
minucion de la VC indica la existencia de una
restriccion. Pero hay que tener en cuenta que
mas importante que su valor absoluto es com-
probar con qué rapidez disminuye en los dife-
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rentes controles evolutivos. Un descenso rapi-
do en el tiempo indica gravedad. También es
importante efectuar una medicion de la VC
con el paciente sentado y en decubito supino,
ya que una diferencia superior al 25% entre
ambas medidas habla de la ineficacia del dia-
fragmai+10.

- Volumenes pulmonares. La determina-
cion de los volumenes pulmonares mediante
una pletismografia confirma el patron venti-
latorio restrictivo. Efectivamente, en las enfer-
medades neuromusculares se observa una
reduccion en la capacidad pulmonar total
(TLC)™. Parece que la TLC se correlaciona con
la presion inspiratoria maxima (PIMax), segun
han referido Vincken y Cosio®. La FRC pue-
de ser normal o estar disminuida®®. El volu-
men residual (RV) estd aumentado y tiene una
correlacion inversa (expresado como porcen-
taje del valor predicho) con la presion espira-
toria maxima (PEMax)417),

~ Curva flujo-volumen. En los pacientes con
enfermedades neuromusculares se han encon-
trado anomalias en la curva flujo-volumen. Una
caida brusca al final del flujo espiratorio se
observa cuando la debilidad de los musculos
espiratorios es importante®. Otras altera-
ciones que pueden ponerse de manifiesto son
el corte en el pico de flujo inspiratorio, el retra-
so en alcanzar el pico espiratorio y el corte en
dicho pico. Las oscilaciones en la curva flujo-
volumen pueden hacer que se sospeche una
obstruccion de la VAS, que puede presentar-
Se en ocasiones en estos pacientes como con-
secuencia de la debilidad de los musculos de
dicha via®02n.

- Ventilacion voluntaria mdxima. La ven-
tilacion voluntaria maxima (MVV) esta dis-
minuida en las enfermedades neuromuscu-
lares, incluso cuando la VC es normal. La MVV
se correlaciona con la fuerza de los muscu-
los respiratorios y es mas sensible para detec-
tar la debilidad de estos musculos que la
VC(I4‘17).

~ Gasometria arterial. En los pacientes con
una enfermedad neuromuscular en estadios
iniciales, con escasa afectacion muscular, es
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caracteristica la hiperventilacion alveolar, con
un patron respiratorio rapido. Esto se refleja
en la gasometria arterial por la coincidencia
de un pH elevado, una PaCO, baja y una pre-
sion arterial de oxigeno (PaO,) generalmente
normal, aunque puede ser baja. Cuando la
enfermedad avanza y la afectacion neuro-
muscular es mayor se observa una elevacion
de la PaCO,. El fallo ventilatorio puede pre-
sentarse de modo brusco. En este caso el pH
esta disminuido, se eleva la PaCO,, descien-
de la PaO, y el bicarbonato es normal. Cuan-
do el fallo ventilatorio aparece de forma pro-
gresiva en la gasometria arterial se evidencia
un pH normal, una elevacion de la PaCO,, una
caida de la PaO, y un aumento del bicarbo-
nato.

~ Presiones respiratorias. Una técnica sen-
cilla para medir la fuerza de los musculos res-
piratorios es la de determinar la PIMax y la
PEMax. Cuando la fuerza de los musculos res-
piratorios es normal o no es menor del 50%,
la PaCO; es normal. Cuando esta fuerza esta
por debajo del 50% del valor predicho, la
PaCO, aumenta ligeramente. Cuando dicha
fuerza disminuye por debajo del 30 %, se des-
arrolla clinicamente una insuficiencia respira-
toria.

~ Resistencia o endurance. Se entiende por
endurance la capacidad de un musculo para
sostener un esfuerzo. Su valor en los muscu-
los respiratorios puede estimarse haciendo res-
pirar al paciente a través de una serie de resis-
tencias, que le obligan a generar una presion
inspiratoria determinada, y midiendo, simul-
taneamente, el tiempo que el paciente pue-
de resistirlo®. La existencia de un valor nor-
mal de la PIMax no significa que la endurance
esté conservada (capacidad de aguante o resis-
tencia de los musculos respiratorios). Desde
un punto de vista clinico, posiblemente es
mucho mas relevante la capacidad de mante-
ner un determinado trabajo muscular endu-
rance) que la de generar un determinado nivel
de PIMax.

~ Pruebas especificas para medir el impul-
so ventilatorio. La presion inspiratoria de oclu-
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FIGURA 2. Registro de la presion transcutdnea de
anhidrido carbonico (PCO»tc), de la saturacion de
oxigeno (% SatO,) y de los periodos de suefio en
el estudio de un paciente con una hipoventilacion
alveolar nocturna, sin hipoventilacion alveolar diur-
na. Abreviaturas: W vigilia; MT movimientos; REM
movimientos oculares rapidos.

sion o impulso respiratorio central (PO,1) es
la medicion en la boca de la presion genera-
da en los primeros 100 mseg de la inspira-
cion. Su determinacion sirve para evaluar la
intensidad de la descarga nerviosa de los cen-
tros respiratorios. Para valorarla se requiere
que la musculatura respiratoria esté indem-
ne. Otro método para valorar el impulso ven-
tilatorio es la gasometria arterial tras una
hiperventilacion voluntaria. Este parametro
sirve para dividir a los pacientes con una hipo-
ventilacion alveolar en “los que no quieren
respirar”, entre los que se incluyen los que
tienen una hipoventilacion alveolar primaria
o central, y “los que no pueden respirar®, entre
los que estan los que padecen una enferme-
dad neuromuscular.

- Oximetria nocturna y polisomnografia
(PSG). Inicialmente, la hipoventilacion alveo-
lar se presenta en las enfermedades neuro-
musculares durante el suefio. En las fases REM
se producen descensos muy importantes de
la saturacion de oxigeno y aumentos signifi-
cativos de la PaCO,, con un suefio fragmen-
tado (Fig. 2). La reiteracion de las elevaciones
nocturnas de la PaCO, ocasionaria la insensi-

bilidad del centro respiratorio y, con el tiem-
po, llevaria también a una hipoventilacion diur-
na con insuficiencia respiratoria hipercapni-
ca. En cierta forma podria decirse que la
hipoventilacion que ocurre durante el sueno
acabaria “invadiendo” el periodo de vigilia.
A esta evolucion contribuiria la pérdida de fuer-
za muscular respiratoria, en el caso de las
enfermedades progresivas. Por tanto, si al prin-
cipio solo existe una hipoventilaciéon noctur-
na, es fundamental que en el control evoluti-
vo de estos enfermos se realicen estudios
durante la noche, cuando comiencen a apa-
recer sintomas sugerentes en este sentido, aun-
que funcional o gasométricamente no se detec-
ten alteraciones significativas diurnas. Algunos
trabajos han puesto de manifiesto una mejo-
ria clinica y del intercambio gaseoso noctur-
no y diurno cuando estos pacientes, con solo
desaturaciones nocturnas (sin insuficiencia res-
piratoria diurna) se trataron con ventilacion
mecanica no invasiva (VMNI)?2. Los estudios
nocturnos a efectuar para poner de manifies-
to la hipoventilacion alveolar serian, en con-
secuencia, la PSG, la poligrafia respiratoria y
la oximetria nocturna.

Segun las recomendaciones de la Ameri-
can Thoracic Society (ATS), de 1988, debe rea-
lizarse una PSG en las enfermedades ventila-
torias restrictivas (alteraciones de la pared
torécica y enfermedades neuromusculares)
cuando existe hipoventilacion cronica, som-
nolencia diurna, fatiga, cefalea matutina, alte-
raciones en la calidad del sueno, policitemia
o hipertension pulmonar®@. Sin embargo, des-
de un punto de vista practico, la evaluacion de
los sintomas de la hipoventilacion y una oxi-
metria nocturna podrian evitar el efectuar estu-
dios mas complejos, como la PSG o la poli-
grafia respiratoria. Se reservaria asi esta
posibilidad para aquellos casos en los que se
sospeche la existencia de un sindrome de
apneas-hipoapneas obstructivas del suefio
(SAHOS), como ocurre en los pacientes que,
ademas de tener una enfermedad neuromus-
cular, son obesos o en aquellos otros que pade-
cen enfermedades, como la de Duchenne, con
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una alta prevalencia de SAHOS. En estos casos
habria que realizar una PSG para confirmar la
existencia de un SAHOS, dado que, en tal caso,
cambiaria el tratamiento. En lugar de la VMNI,
como se comenta en el proximo apartado,
podria utilizarse, al menos transitoriamente,
un equipo de presion positiva continua en la
via aérea (CPAP).

En resumen, la oximetria nocturna es
imprescindible en los pacientes que tienen una
enfermedad neuromuscular y con sintomas
de hipoventilacion, pero sin alteraciones fun-
cionales respiratorias ni gasomeétricas diurnas
importantes. Se trata de poner de manifiesto
la existencia de una hipoventilacion alveolar
nocturna, para indicar asi, de forma precoz,
la necesidad de iniciar un tratamiento con
VMNI. La realizacion de una PSG o de una poli-
grafia respiratoria debe reservarse para casos
especificos, como cuando se sospeche un
SAHOS o para cuando un paciente ha inicia-
do la VMNI y no ha mejorado, al objeto de
detectar las posibles causas del fracaso tera-
péutico. También para investigacion.

TRATAMIENTO Y SOPORTE
VENTILATORIO EN LAS ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES

La ventilacion mecanica tiene como obje-
tivo el mejorar la ventilacion alveolar. Esta
mejoria se observa no solo mientras el pacien-
te esta conectado al respirador, sino durante
todo el dia. Esta accion se explica por varios
mecanismos©@?:

- Elincremento del volumen corriente
mientras el enfermo esta ventilado, que hace
desaparecer las microatelectasias, con lo que
mejora la FRC, la relacion ventilacion-perfu-
sion y, con ello, la gasometria arterial.

- El descanso muscular que conlleva la
ventilacion mientras se utiliza, como es posi-
ble comprobar al evidenciar, mediante una
electromiografia, como disminuye la actividad
diafragmatica (Fig. 3). En consecuencia, unos
musculos mas descansados estan mas prepa-
rados para realizar su funcion cuando no se
esté utilizando la ventilacion.
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Es sabido que la hipercapnia mantenida
puede dar lugar a una disminucion en la sen-
sibilidad de los centros respiratorios. La correc-
cion de la hipercapnia por la ventilacion meca-
nica puede acompanarse de una recuperacion
de la sensibilidad de unos centros respirato-
rios que estaban saturados.

La mejoria gasométrica que ocurre con la
ventilacion se debe a la combinacion de los
factores antes resefiados. La ventilacion meca-
nica mejora la saturacion de oxigeno, dismi-
nuye la PaCO, y aminora la fragmentacion del
sueno (Fig. 4).

Recuerdo historico de la ventilacion
mecanica

La ventilacion mecanica no es un trata-
miento actual. En 1832, John Dalziel describio
una caja hermética en la que se introducia al
paciente, que dejaba fuera la cabeza y el cue-
llo. En el interior se producia una presion nega-
tiva con un dispositivo operado manualmen-
te?. El primer pulmoén de acero impulsado
eléctricamente fue disenado por Drinkeer y
Mekhana, en 1928. En los anos 50 la epidemia
de poliomielitis de Copenhague supuso una
gran difusion de este sistema, lo que llevo a
que se agotaran las existencias de pulmones
de acero disponibles. Esto dio pie al desarrollo
de la ventilacion mecanica a presion positiva
intermitente a través de una traqueostomia. A
partir de 1957 se dispuso de ventiladores de
presion positiva intermitente para uso domi-
ciliario, también a través de una traqueosto-
mia. Sin embargo, las complicaciones que apa-
recieron llevaron a que, en los anos 80, se
ensayase la VMNI, que derivo del uso de mas-
carillas nasales para el tratamiento del SAHOS.
Delaubier®®, en 1984, y Rideau®®”, en 1986,
introdujeron la ventilacion positiva intermitente
por via nasal, que es la modalidad ventilatoria
actualmente mas utilizada.

Modalidades de ventilacion mecanica
domiciliaria

- Ventilacion mecdnica con presion nega-
tiva. El principio de funcionamiento de este
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FIGURA 3. Registro parcial de una poligrafia cardiorrespiratoria durante la vigilia de un paciente con
una hipoventilacién alveolar. Sin ventilacion mecanica no invasiva a presion positiva (SIN NIPPV) se obser-
va como a los 30 segundos de haberse conectado el respirador el enfermo se para (flecha); con ventila-
cion mecénica no invasiva a presion positiva (CON NIPPV) el registro comienza después de 30 segundos
de haberse conectado al respirador y puede observarse como la actividad muscular desaparece progre-
sivamente, la frecuencia cardiaca decrece y el flujo llega a ser regular y ritmico con el respirador conec-
tado. Abreviaturas: EMGest electromiograma del esternocleidomastoideo; EMGdia electromiograma dia-
fragmatico; Flow flujo oronasal; EKG electrocardiograma.
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FIGURA 4. Registro de la presion de anhidrido carbdnico transcutanea, saturacion de oxigeno (SAT O.)
y el periodo de sueno del estudio de un paciente con una hipoventilacion alveolar sin y con NIPPV. A la

izquierda sin NIPPV. A la derecha con NIPPV.
Abreviaturas: W vigilia.

tipo de ventilacion se basa en la creacion de
una presion negativa peri-toraco-abdominal,
que permite que el aire se aspire dentro de
los pulmones a través de la boca y la nariz.

La espiracion se realiza de forma pasiva. La
eficacia de la ventilacion mecanica con pre-
sion negativa depende de la superficie cor-
poral cubierta.
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Los inconvenientes de esta forma de ven-
tilacion estan en las importantes fugas que se
originan, en las deformidades tordcicas que se
producen en la irritacion de la piel y el reflu-
jo gastroesofagico. Ademas, es posible que
aparezcan desaturaciones de oxigeno duran-
te el sueno REM, al surgir apneas obstructivas
por el colapso de la via aérea superior, lo que
puede obligar a utilizar, de forma concomi-
tante, una CPAP nasal®¥. Los diferentes mode-
los de ventiladores de este tipo existentes en
el mercado son los siguientes:

® El pulmon de acero. Es un cilindro rigi-
do, en el que se introduce el cuerpo del pacien-
te hasta el cuello, que luego se cierra hermé-
ticamente a su alrededor. Es el ventilador de
presion negativa mas eficaz, porque es el que
mas superficie corporal cubre®®.

® El ventilador tipo poncho. Esta com-
puesto por una estructura interna de metal o
de plastico, recubierta por un material sinté-
tico fijado al enfermo alrededor del cuello,
munecas y miembros inferiores®.

® El ventilador tipo coraza. Consiste en
una concha rigida, que se fija a la parte ante-
rior del torax y al abdomen. Es el menos efec-
tivo de los sistemas de presion negativa, ya
que es el que menos superficie cubre.

- Ventilacion mecdnica con presion positi-
va. La ventilacion con presion positiva, ya sea
no invasiva o invasiva (por traqueostomia),
es la modalidad mas utilizada en la actualidad
en los pacientes con problemas respiratorios
restrictivos. Hay dos modos basicos de ven-
tilacion:

* Ventilacion de presion. El parametro que
se programa es la presion, de modo que el
volumen corriente puede variar en cada ciclo
en funcion de las caracteristicas mecanicas del
sistema respiratorio®@”.

® Ventilacion volumétrica. El parametro
que se programa es el volumen corriente, por
lo que la presion que se alcanza es variable y
depende de la mecanica pulmonar®?. Los ven-
tiladores de presion positiva domiciliarios son
pequenos, compactos, silenciosos, ligeros y
transportables. Por ello su uso se ha genera-
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lizado, a diferencia de lo que ha ocurrido con
los ventiladores de presion negativa.

- Otros dispositivos. Ademas de los men-
cionados existen otros sistemas de ventilacion
mecanica domiciliaria.

® El cinturon neumatico (pneumobeld). Fue
descrito por McSweeney, en 1938, quien lo
aplicaba alrededor del torax. Actualmente con-
siste en un balon de caucho inflable, fuerte-
mente fijado contra el abdomen mediante un
corsé. El balon esta conectado a un generador
ciclico de presion positiva. Cuando el balon se
infla, las visceras desplazan el diafragma hacia
arriba, produciéndose la espiracion. Al des-
inflarse, el diafragma y las visceras se despla-
zan hacia su posicion original, en sentido cau-
dal, por accion de la gravedad, origindndose
asi la inspiracion. Dada la dependencia de la
accion de la gravedad para su funcionamien-
to, para que este tipo de ventilacion sea efec-
tivo el paciente debe permanecer sentado en
un angulo superior a 30°, siendo el optimo el
de 45°. El enfermo no puede, por ello, estar
en decubito supino.

® La cama basculante (rocking bed). El pro-
totipo fue descrito por Eve, a principios de los
anos 30. Consiste en una.cama que puede incli-
narse hasta 45° y 12 a 26 veces por minuto.
El contenido abdominal y el diafragma se des-
lizan hacia arriba y hacia abajo con los movi-
mientos de la cama, asistiendo a la ventila-
cion.

® Marcapasos frénico. Consiste en la esti-
mulacion eléctrica del nervio frénico median-
te electrodos colocados en el cuello o el
mediastino. Precisa la implantacion quirtrgi-
ca de estos electrodos, que ademas hay que
repetir con el tiempo, ya que deben renovar-
se periodicamente. Su colocacion estaria indi-
cada, especialmente, en los pacientes con lesio-
nes medulares altas.

Modalidades de ventilacion mecanica
segun el acceso a la via aérea

- Ventilacion mecdnica no invasiva. Es la
de eleccion siempre que sea posible. Las moda-
lidades son las siguientes:
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FIGURA 5. Paciente con un equipo de ventilacion mecénica no invasiva por via nasal.

® Ventilacion por via nasal (Fig. 5). Es la
técnica no invasiva de mayor aceptacion en
la actualidad. Pueden utilizarse mascarillas
comerciales, de diferentes tipos y tamanos (lo
mas frecuente en la practica diaria), 0 masca-
rillas moldeadas a medida. Se sujetan median-
te arneses.

¢ Ventilacion por via bucal. La pieza bucal
fue descrita por primera vez en 1982. El
paciente la sujeta con la dentadura y, a tra-
vés de ella, le llega el flujo de aire. Compli-
caciones de este tipo de ventilacion son la
aparicion de deformidades en los dientes y
el aumento de la salivacion. Cuando se utili-
zan, suele ser como complemento a la ven-
tilacion a través de una mascarilla nasal, para
descansar de ella, aliviando la nariz de la pre-
sion de la mascarilla y evitar, asi, las escaras
nasales.

- Ventilacion mecdnica invasiva (Fig. 6).
Las indicaciones para pasar de una VMNI a
una ventilacion a través de traqueotomia son
las siguientes: cuando las necesidades de ven-
tilacion superan las 18 horas diarias (tiempo
del enfermo libre del ventilador menor de 6

horas), tos no efectiva con imposibilidad de
eliminar las secreciones, fracaso de la VMNI,
enfermedades neuromusculares con afecta-
cion bulbar importante y ninos menores de 6
anos, por su intolerancia a la mascarilla nasal.
En ocasiones la descompensacion aguda de
una enfermedad neuromuscular, con apari-
cion de una insuficiencia respiratoria aguda
grave, requiere una traqueotomia de urgencia
y ventilacion mecanica. Existe una gran varie-
dad de canulas para ventilacion mecanica en
el mercado. Entre ellas estan las siguientes:

® Cénula estandar, para los enfermos con
una dependencia absoluta de la ventilacion
mecanica.

® Cénula fenestrada, para los pacientes
con una dependencia de la ventilacion meca-
nica inferior a 12 horas al dia. Esta canula per-
mite la fonacion y la respiracion por la boca o
las fosas nasales durante los periodos en los
que el enfermo estd libre del ventilador, gene-
ralmente durante el dia. Para la ventilacion
mecanica que se aplica durante la noche bas-
ta con cambiar la cadnula interna por una sin
fenestrar(®.
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FIGURA 6. Paciente con una enfermedad de Duchenne con ventilacion mecénica domiciliaria a través de
una traqueostomia.

® Canulas fonadoras. Siempre que sea
posible debe intentarse la ventilacion meca-
nica con un balon deshinchado o utilizando
canulas sin balon, aunque para ello sea nece-
sario aumentar el volumen minuto del venti-
lador. Si es imprescindible el inflado del balon
del neumotaponamiento, debe ajustarse siem-
pre a una presion inferior a 25 cmH,O0. Lo ide-
al es que sea inferior a 15 cmH,0®9.

¢Cuando iniciar la ventilacion mecanica
no invasiva en las enfermedades
neuromusculares?

Segun el consenso elaborado por un gru-
po de expertos en 1999, la VMNI debe indi-
carse en los pacientes que tienen una hipo-
ventilacion alveolar de origen neuromuscular,
o0 toracogeno o enfermedades respiratorias
restrictivas en general. La iniciacion del sopor-
te ventilatorio nocturno debe realizarse ante
la presencia de sintomas relacionados con la
hipoventilacion, si se observa hipercapnia
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(PaCO,>45 mmHg ) o desaturacion noctur-
na (oximetria con una saturacion arte-
rial <88 % durante al menos 5 minutos con-
secutivos)®). En el caso de las enfermedades
neuromusculares progresivas, cuando la capa-
cidad vital forzada (FVC) sea inferior a un
50% del valor teorico predicho o la PIMax
menor de 60 cm de agua (Tabla 2)6¢2.

No hay que olvidar cuales deben ser los
objetivos de la ventilacion mecanica domici-
liaria®: a) prolongar la vida; b) mejorar la cali-
dad de vida; ¢) aportar un entorno que pueda
favorecer las potencialidades del individuo; d)
reducir la morbilidad; e) mejorar la funcion
fisica y psiquica; y f) disminuir los costes. Al
sistema sanitario publico un dia de hospitali-
zacion de un paciente le cuesta 300 euros y
una jornada en la unidad de cuidados inten-
sivos le supone un gasto aproximado de 1.200
euros, mientras que disponer de un respira-
dor portatil en el domicilio del enfermo vale
unos 17 euros diarios®4.
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Controversias en la ventilacion mecanica
domiciliaria

- ¢Qué tipo de respirador de presion posi-
tiva utilizar?

En el domicilio de los enfermos con una
traqueotomia siempre hay que utilizar venti-
ladores volumeétricos. Sin embargo, en los
pacientes con una enfermedad neuromuscu-
lar que estan sometidos a VMNI esto no esta
claro. Tradicionalmente se ha recomendado
la utilizacion de ventiladores volumétricos. No
obstante, en los ultimos anos, la mayor como-
didad de los ventiladores de presion hace que
€sta sea, posiblemente, la mejor opcion.

- ¢Es recomendable la ventilacion profildc-
tica? Algunos estudios, como el de Raphael et
al.®9 realizados en enfermedades neuromus-
culares como la de Duchenne, no se ha demos-
trado que la utilizacion profilactica de la ven-
tilacion mecéanica domiciliaria mejore la
evolucion del proceso?+3%39. Sin embargo, en
otros trabajos si se ha mostrado que la utili-
zacion preventiva de la VMNI mejora los sin-
tomas, incrementa la PaO, y estabiliza la
FVC(22,37).

Aspectos éticos y sociales de la ventilacion
mecanica domiciliatia en las
enfermedades neuromusculares
rapidamente progresivas

Los pacientes con una esclerosis lateral
amiotrofica (ELA) y sus familiares deberian
estar informados del pronéstico de la enfer-
medad y de las opciones terapéuticas dispo-
nibles, incluida la necesidad de ventilar al
enfermo a través de una traqueotomia. La
obtencion del consentimiento informado para
prolongar la ventilacion mecénica o pararla,
en funcion de determinadas circunstancias,
deberia conseguirse antes de llegar a una situa-
cion critica. Pero esto no esta consensuado y
las condiciones son diferentes segun los pai-
ses. Asi, por ejemplo, en Gran Bretana la
opcion de la ventilacion mecanica domicilia-
ria generalmente no se ofrece a los pacien-
tes con una ELA (al no estar incluida en el Br#
tish National Health Service). En Japon es el

TABLA 2. Indicaciones de la ventilacion
mecanica no invasiva a presion
positiva (NIPPV) en las enfermedades
neuromusculares.

Tomado de la conferencia de
consenso®)

Sintomas de hipoventilacion alveolar (fatiga, dis-
nea, cefalea matutina) y, ademas, uno de los
siguientes criterios fisioldgicos:

- PaCO, 45 mmHg

- Oximetria nocturna que demuestre satura-
ciones de oxigeno iguales o menores del 88 %
durante 5 minutos consecutivos

- Presion inspiratoria maxima (PIM) <60
cmH:O o capacidad vital forzada (FVC) <50 %
del valor teorico predicho

meédico el que decide si iniciar o no el sopor-
te ventilatorio. Pero incluso dentro de un mis-
mo pais la decision varia segun los centros.
Asi, aquellos con una actitud positiva frente a
la ventilacion muestran porcentajes mas altos
de enfermos ventilados®839.

En el momento actual deberian aunarse
criterios para que todos los pacientes con esta
enfermedad tengan las mismas opciones de
tratamiento. El enfermo debe ser, en ultimo
término, el que decida si acepta o no dicho tra-
tamiento®®. Debe saberse que la ventilacion
mecanica domiciliaria no modifica la historia
natural de la enfermedad y que, aunque ini-
cialmente solo se necesite por la noche, la
dependencia del ventilador se incrementara
de forma gradual, hasta que se requiera una
ventilacion a través de traqueostomia. Tam-
bién hay que tener en cuenta las posibilidades
de apoyo familiar a la hora de iniciar la ven-
tilacion mecanica domiciliaria, ya que sin €l
no es posible llevarla a cabo.
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