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RESUMEN

La Miopatia Nemalinica (NM) es una miopatia congénita no
distréfica caracterizada por la presencia cuerpos nemalini-
cos o bastones en el citoplasma. Forma parte de las miopa-
tias congénitas mas comunes. Tiene un origen genético en
el que estan implicados doce genes diferentes. Las manifes-
taciones clinicas son muy heterogéneas tanto en gravedad
como en el inicio de los sintomas.

Los estudios sobre la funcion respiratoria en NM afirman que,
en todas sus formas, la debilidad de los musculos respirato-
rios debe considerarse un riesgo importante para el paciente.
Por eso es necesario un seguimiento y tratamiento precoz, de
acuerdo con las pautas internacionales establecidas.

En la NM, la fisioterapia respiratoria es de vital importancia,
ya que facilita el mantenimiento de la funcién pulmonary
reduce la incidencia de infecciones respiratorias. Por eso es
imprescindible un adecuado conocimiento de la funcién
ventilatoria de estos pacientes asi como una valoracion ini-
cial ajustada. Todo ello permite poner en marcha diferen-
tes herramientas de fisioterapia como son las técnicas de
limpieza de las vias aéreas proximales y distales del sistema
respiratorio, el apoyo a través de sistemas de soporte venti-
latorio y la realizacion de ejercicios respiratorios adecuados
para el manejo de este tipo de patologia.

Palabras clave: Miopatia Nemalinica, fisioterapia respirato-
ria, miopatia congénita.

ABSTRACT

Nemaline Myopathy (NM) is a non-dystrophic congenital myo-
pathy characterized by the presence of nemaline bodies in the
cytoplasm. It is ona of the most common congenital myopa-
thies. It has a genetic origin in which twelve different genes are
involved. Clinical manifestations are very heterogeneous both
in severity and in the onset of symptoms.
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Respiratory function is impared in all forms of NM. Respira-
tory muscle weakness should be considered a significant risk
to the patient. For this reason, early monitoring and treat-
ment is necessary, in accordance with established internatio-
nal guidelines.

In NM, respiratory physiotherapy is of vital importance, since
it facilitates the maintenance of lung function and reduces
the incidence of respiratory infections. For this reason, ade-
quate knowledge of the ventilatory function of these pa-
tients is essential, as well as an adjusted initial assessment.
All of this makes it possible to implement different physiothe-
rapy tools such as cleaning techniques for the proximal and
distal airways of the respiratory system, ventilatory support
systems and respiratory exercises. All of this for an optimun
management of this pathology.

Keywords: Nemaline myopathy, respiratory physiotherapy,
congenital myopathy.

LA MIOPATIA NEMALINICA

La Miopatia Nemalinica (NM) se trata de una miopatia
congénita no distrofica que se caracteriza por la presencia
de inclusiones citoplasmaticas llamadas cuerpos nemali-
nicos o bastones. Forma parte de las miopatias congénitas
mas comunes. Estas miopatias tienen un origen genético
en el que estan implicados al menos doce genes diferen-
tes y son muy heterogéneas en cuenta a su gravedad e
inicio (Laitila and Wallgren-Pettersson 2021).

Las enfermedades neuromusculares (ENM), ya sean de
origen genético o adquirido, se clasifican segun la loca-
lizacién de la lesion en la unidad motora. De esta forma
la lesidn puede encontrarse en las motoneuronas del asta
anterior de la médula espinal como es en el caso enferme-
dades como la Atrofia Muscular Espinal (AME), la Esclero-
sis Lateral Amiotrofica (ELA), o la Poliomelitis. Otras enfer-
medades tienen su localizacién en la raiz nerviosa o en el
nervio periférico como en el caso de las Polineuropatias
sensitivo-motoras hereditarias, o las poliradiculopatias
adquiridas. Pero la lesion también puede darse en unién
mioneural como en los casos de Sindromes Miasténicos
Congénitos, Miastenia gravis, o del Botulismo. Por ultimo,
también podemos encontrar la lesion en la propia fibra
muscular, como en los casos de las distrofias muscula-
res o de las miopatias. En estos casos, suelen presentar-
se durante la infancia ya que predominan las de origen
genético, siendo la mas frecuente la distrofia muscular de
Duchenne (DMD) y amiotrofia espinal progresiva (SMA)
(Barros, Moreira, and Rios 2018; Carvalhais 2020).

En el caso de la NM podemos encontrar formas de la en-
fermedad mas tempranas de inicio prenatal, y formas mas
leves con inicio en la infancia o incluso en la edad adulta.
En general el término “miopatia Nemalinica” se aplica al
grupo de trastornos musculares que se presenta al nacer o
en la primar infancia con hipotonia y debilidad muscular,
aunque también existen casos de inicio en adultos, mu-
chos de ellos asociados a origen autoinmune o asociados
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Polincuropatias sensilive motora hereditarias
Poliradiculoneuropatia adquirida

Motoneurona

Esclerosis lateral amiotrofica
Poliomielitis

Atrofia muscular espinal ]

Sindromes miasténicos congénitos
Miastena gravis

Botulismo Unién Neuromuscular

Distrofias musculares:
- Destrofinopatias DMD-8MD
Distrofias musculares congénitas
Distrofias de cintura de miembros
- Distrofia tacio escapulo humeral
- Distrofia de Emery Dreifuss
- Distrofia sculo faringea
Dustrofia muotdmica de Steinert
Miopatias congenitas: nemalinica, centronuclear, con
cores-minicores, desproporcion congenital de fibras
Miopatias distales
Miopatias metabolicas: mitocondriales, lipidosis y
glucogenosis musculares
Miopatias inflamatorias
Otras

Tlustracién 1. Clasificacion de las enfermedades neuromusculares en funcion de la localizacion de la lesion en la unidad motora (Barros et al. 2018).

al VIH. Como se vera mas adelante, existe un espectro de fe-
notipos muy amplio, asi como multiples alteraciones gené-
ticas y variabilidad de caracteristicas anatomopatoldgicas.
Sin embargo, afecta por igual a ambos sexos no se observa
prevalencia en ningun sexo (Carvalhais 2020; Laitila and
Wallgren-Pettersson 2021; Sewry, Laitila, and Wallgren-Pe-
ttersson 2019).

PREVALENCIA

Se han realizado diferentes estudios que analizan la preva-
lencia de la miopatia congénita y de manera especifica la
miopatia nemalinica. La prevalencia de la miopatia nemali-
nica en los estudios varié de 0,14 a 0,26 por 100 000 en el
grupo de "todos" y de 0,08 a 0,56 por 100 000 en el grupo
de "nifos". Existen también cuatro estudios en poblaciones
de todas las edades; la estimacién combinada general de la

Synaptic
icules

Basal Postsynaptic
”\ Axon lerr‘mna\ cleft

prevalencia fue de 0,20 (IC 95%, 0,10-0,35) por 100 000.
Los modelos de efectos aleatorios en los metaandlisis rea-
lizados no mostraron heterogeneidad estadisticamente
significativa (I 2 = 0%, p = 0,65). Otros cuatro estudios se
realizaron en poblaciones infantiles; la prevalencia general
fue de 0,22 (IC 95 %, 0,03-0,40) por 100 000. Atendiendo a
demas a la clasificacién anatomopatoldgica encontramos
también estudios que analizan la prevalencia de unas y
otras. Se observa por ejemplo que la miopatia central vario
de 0,232 0,71 por 100 000 en el grupo de "todos" y de 0,08
a 1,23 por 100 000 en el grupo de "nifos". La miopatia cen-
tro nuclear tiene una prevalencia que varia de 0,02 a 0,28
por 100 000 en el grupo de "todos" y de 0,25 a 0,66 por
100 000 en el grupo de "nifos". De todos estos estudios
se extrae una mayor prevalencia en nifios que en adultos,
ya que los niflos con miopatia congénita pueden no so-
brevivir mas alla de la edad pediatrica (Huang et al. 2021).
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Tlustracién 2. Fibra musculary sus diferentes componentes. Entre paréntesis se encuentran las miopatias congénitas asociadas a defectos en las diferentes
subestructuras musculares. Se ve como la Miopatia Nemalinica afecta al filamento fino (Huang, Bi, and Yang 2021).
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En cuanto a la geodistribucién, es importante resaltar que
las miopatias nemalinicas ocurren en todo el mundo. Sin
embargo, algunas mutaciones se manifiestan en determina-
das regiones o colectivos. Por ejemplo, existe un subtipo en
personas de ascendencia judia con una distribucién mun-
dial como es el caso de la delecion de todo el exén 55 de
NEB. Otras mutaciones como la del TNNTT E180X en el exén
11 es mas frecuente en la poblacién Amish. También se han
identificado probables mutaciones fundadoras en TPM3 en
la poblacién turca, en KLHL40 en las poblaciones japonesa,
kurda y turca, mutaciones en ACTAT en la poblacién pakis-
tani, en KBTBD13 en los Paises Bajos de los Paises Bajos y
Bélgica, tres mutaciones en NEB en la poblacién finlandesa
y mutaciones en LMOD3 en poblaciones alemanas y austria-
cas. Existe ademas una tipologia especifica de la poblacién
Amish. Por lo tanto, podemos distinguir diferentes origenes
étnicos asociados a variantes proteicas como son: Amish de
la Antigua Orden, holandés (dos variantes), hispanico, pa-
lestino e irani. siendo las mutaciones NEB y ACTAT las mds
prevalentes en todo el mundo (Fox et al. 2018; van Kleef et
al. 2022; Sewry et al. 2019).

TIPOS Y CLASIFICACION

Los tipos de NM pueden estudiarse en funcién del estudio
histopatoldgico, del andlisis genético, o de la presentacion
clinica.

Estudio histopatoldgico

De manera clasica, la clasificacion ha estado orientada histo-
patolégicamente y, aunque tiende a ser reemplazada por el
diagnostico genético, aun se usa en algunos contextos. De
esta forma, atendiendo a la histopatologia, la miopatia con-
génita puede dividirse en (Huang et al. 2021):

« Miopatia nemalinica.

+ Miopatia central (miopatia central y miopatia multi-mini-
core).

+ Miopatia centronuclear (miopatia miotubular).

+ Miopatia congénita de desproporcion de tipo de fibra y
otras miopatias congénitas.

& _d IR

lustracion 3. Ejemplo de diferentes presentaciones de cuerpos nemalinicos en la biopsia de pacientes con Miopatia Nemalinica (Sewry et al. 2019).
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Estudio genético

Al ser una patologia congénita la primera diferenciacion
que podria realizarse es el tipo de herencia de la mutacién.
De esta forma podemos ver si analizamos la forma de he-
rencia del gen, podemos diferenciar:

Autosémica Dominante AD

En este caso el alelo alterado es dominante sobre el normal
y por tanto es necesaria una sola copia del gen para que
se exprese la enfermedad. El gen, ademas, se encuentra
en uno de los 22 pares de cromosomas no sexuales, por lo
que afecta con igual probabilidad a hijos e hijas. Cada per-
sona afectada tiene normalmente un progenitor afectado
y una probabilidad del 50% de que un hijo o hija nazca
con la patologia. Estos posibles resultados suceden al azar,
manteniéndose la probabilidad de igual manera en cada
embarazo y entre hijos e hijas.

Autosomica Recesiva AR

En este caso son necesarias dos copias del gen para que se
exprese la enfermedad. Por esta razén, las copias del gen
alterado deben estar presentes tanto en el padre como en
la madre. En este tipo de herencia, la patologia no suele
manifestarse en todas las generaciones, pudiendo saltarse
una de ellas apareciendo por ejemplo en abuelos y nietos.

De Novo

La mutacion sucede de manera aislada durante la forma-
cién del évulo o el espermatozoide. En este caso ni el pa-
dre nila madre portan la enfermedad. Sin embargo, el nifio
o nina con la enfermedad, tiene el gen mutado por lo que
puede transmitirlo a su descendencia.

Aunque se sabe que la misma alteracién genética puede
dar lugar a diferente manifestacion clinica, se puede esta-
blecer también una clasificacién en funcion del gen que
presenta la mutacion. Hasta ahora se sabe que hay al me-
nos 12 genes que pueden ser la causa de la NM. Lo que es-
tos genes tienen en comun es que todos codifican protei-
nas asociadas con la estructura o regulacion del filamento
delgado del sarcomero del musculo esquelético. Las mas
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Tlustracion 4. Ejemplos de herencia posible en la Miopatia Nemalinica (Anon n.d.).

comunmente causales son las mutaciones en NEB, que codi-
fica la nebulina, sequida de cerca por mutaciones en ACTA1
(actina alfa del musculo esquelético). Con menos frecuencia,
las mutaciones se encuentran en TPM3 y TPM2, que codifica
las tropomiosinas alfa y beta, respectivamente, y el MYPN.
para la miopalladina, todas las proteinas estructurales in-
tegrales del filamento delgado. TNNT1y TNNT3 (Laitila and
Wallgren-Pettersson 2021).

Las causas genéticas de las miopatias nemalinicas se puede
observar en la siguiente tabla 1.

Manifestaciones clinicas

En la NM vemos que se incluye un amplio espectro incluso
en individuos con la misma mutacion genética. Los casos

mas severos con presentacion intradtero pueden producir
acinesia fetal con artrogriposis. Sin embargo, la presenta-
cién mas generalizada es la aparicién de debilidad mus-
cular generalizada, especialmente en flexores de cuello,
cara 'y musculos proximales de las extremidades, y no apa-
recen contracturas (forma tipica). Otras formas mas leves
pueden presentarse con retraso en la adquisicién de hitos
motores, o incluso en la edad adulta con debilidad mus-
cular o insuficiencia respiratoria. En este caso en muchas
ocasiones, se encuentran en el examen rasgos que hacen
evidente la existencia previa de la patologia como fascies
miopatica, paladar alto, lengua y boca pequefa, costillas
delgadas. En otros puede deberse a causas no genéticas.
En general la afectaciéon cardiaca es rara, a menos que la
insuficiencia respiratoria no tratada conduzca a cor pul-
monare (Laitila and Wallgren-Pettersson 2021).

Tabla 1. Causas genéticas de las NM (Sewry et al. 2019).

Caracteristicas asociadas ademas de los bastones de nemalina citoplasmaticos

Acumulacién de actina, varillas nucleares, nucleos, nucleos + varillas, cuerpos de cebra, FTD

Gen Herencia
ACTA1 de Novo AD, AR, AD
NEB AR, (AD) Miopatia distal, nucleos + bastones, FTD
TPM2 AD, de Novo AD, (AR) FTD, caps, artrogriposis distal, sindrome de Escobar
TPM3 AD, de Novo AD, AR FTD, gorras
KBTBD13 ANUNCIO Movimiento lento, nucleos + varillas
CFL-2 AR Oftalmoplejia, nucleos, acumulacion de actina
KLHL40 AR Oftalmoplejia, varillas rectangulares con flecos
KLHL41 AR Sin nucleos, patologia tipica
LMOD3 AR Varillas rectangulares con flecos
PAIPA AR Miocardiopatia, bastones nucleares, gorras

TNNT1 AR, (AD)
TNNT3 AR

MYO18B™" AR

Exceso de tejido conectivo, contracturas
Artrogriposis, exceso de tejido conectivo

Miocardiopatia, dimorfismo, anomalia de Klippel-Feil

AR autosémico recesivo, AD autosdémico dominante, FTD desproporcion del tipo de fibra.
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Ilustracion 5. Representacion esquemdtica de la localizacion sarcomérica de las proteinas correspondientes a los doce genes NM establecidos como cau-

santes (Laitila and Wallgren-Pettersson 2021).

Con todo ello encontramos una nueva clasificacién mas actualizada y de uso generalizado:

Tabla 2. Clasificacion actual. Adaptado de (Laitila and Wallgren-Pettersson 2021).

Tipo de miopatia Caracteristicas clinicas
Inicio intrauterino que incluye al menos una de las siguientes caracteristicas

- contracturas mayores de articulaciones grandes

NM grave . fracturas
+ ausencia de esfuerzo respiratorio
+ ausencia de movimientos
NM tipico o Inicio perinatal
congeénita Hitos motores retrasados pero alcanzados
NM leve Inicio infantil o juvenil
Presentacion con debilidad distal solamente (o principalmente)
Distal NM

Presentacion con artrogriposis distal también posible

NM de inicio infantil | Lentitud caracteristica de los movimientos

con lentitud Histologia core-bastén
Curso progresivo Inmovilidad toracica
TNNTT1 recesivo (ex i
Amish) NM Enfermedad pulmonar restrictiva
Fibrosis endomisial temprana

Curso progresivo Inmovilidad toracica
TNNTT1 recesivo (ex o
Amish) NM Enfermedad pulmonar restrictiva

Fibrosis endomisial temprana

Distribucion inusual de la debilidad

Otras formas

| muscular Miocardiopatia hipertréfica Caracteristicas histoldgicas inusuales
(inusuales)

(por ejemplo, combinacién nucleo-varilla, tapones, agregados de actina,
bastones intranucleares, gotas de lipidos)
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Genes causantes

ACTA1, NEB, LMOD3, KLHL40,

KLHL41, RYRI1, TNNT3, TPM2,
TPM3

NEB, ACTA1, CFL2,

TPM2

LMOD3

ACTA1, NEB, TPM2, TPM3,

KBTBD13, MYPN, mutaciones
dominantes o, a veces, recesivas
en TNNTT

LMOD3?

NEB, ACTA1, TNNT3, TPM2,
FLNC?

KBTBD13

Mutaciones recesivas en
TNNT1

Mutaciones recesivas en TNNT1

ACTA1, NEB, RYR1, TPM2, TPM3,
MYPN, CFL2, RYR1, MYO18B?,
ADSSL?



DIAGNOSTICO MEDICO

En cuanto al diagnéstico médico se basa en un enfoque
multidisciplinar, ya que la NM se diagnostica a través de las
manifestaciones clinicas y la exploracion fisica, la biopsia
muscular con hallazgos de cuerpos nemalinicos, estudios
neurofisiolégicos, resonancia magnética muscular de cuer-
po entero y estudio genético.

Estudio histopatolégico

En el analisis histopatoldgico se observan bastones o varillas
de nemalina que se tifien de rojo con la técnica tricromica
de Gémori modificada. Estos bastones pueden resultar del
estrés metabolico por el agotamiento del trifosfato de ade-
nosina. Estos bastones ya se descubrieron en las décadas de
1950 y 1960. Se considera que las varillas se derivan de las
lineas Z muscular, y tienen una estructura reticular similar.
Aungue no estd claro cdmo se forman los bastones, se cree
que el reordenamiento miofibrilar da lugar a varias anoma-
lias y el estrés metabdlico. Se sabe también que no hay co-
rrelacién aparente entre la gravedad clinica y el nimero de
bastones encontrados. Ademas de mostrar las tipicas varillas
nemalinicas, se pueden encontrar en las biopsias fibras hi-
potroéficas en lugar de atrdficas. E incluso fibras hipertroficas.
Pero no aparece evidencia de degeneracion de miofibrillas,
agrupaciones de tipo de fibras o inflamacién Sin embargo,
la necrosis y la regeneracion de las fibras musculares no sue-
le ser caracteristica de la NM, ademés, la fibrosis rara vez se
observa, salvo en pacientes con mutacion del gen TNNT1 en
la que si puede ser ocasionalmente extensa Aunque el estu-
dio genético es importante en el diagndstico, se ha hecho
evidente que la debilidad muscular causada por mutaciones
en los genes causantes de NM no siempre va acompanada
de cuerpos de nemalina en la biopsia, alternativamente
que la biopsia muscular puede mostrar otras caracteristicas
distintivas ademas de los cuerpos de nemalina, como nu-
cleos o tapas. Ademads, aunque la mayoria de los pacientes
muestran un predominio de fibras musculares pequefas y
lentas, esto no es consistente (Fox et al. 2018; Laitila and Wa-
llgren-Pettersson 2021; Sewry et al. 2019).

Estudio genético

Es importante resaltar que el diagnéstico genético se ve di-
ficultado por diferentes motivos, como la existencia de un
elevado nimero de genes responsables, la baja incidencia

Weight (kg)
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de la patologia, la heterogeneidad feno-genotipica y el
tamafo y complejidad de alguno de los genes implica-
dos. En general, como hemos visto anteriormente, se sabe
que los genes que mas frecuentemente se afectan son el
ACTAT1 y NEB. Pero existen otra gran cantidad de genes
implicados como son el TPM2, TPM3, KBTBD13, CFL-2,
KLHL40, KLHL41, LMOD3, PAIPA, TNNT1, TNNT3, MYO18B
(Anon n.d.; Laitila and Wallgren-Pettersson 2021; Sewry et
al. 2019).

Manifestaciones clinicas

El espectro de fenotipos clinicos de miopatias nemalini-
cas es amplio, incluso en individuos con mutaciones en el
mismo gen o en la misma familia. Abarca desde neonatos
con enfermedad grave y aparicién en el Utero, a veces con
acinesia fetal, hasta formas leves de inicio en la infancia.
por eso es imprescindible un buen analisis clinico de cada
paciente y conocer no sélo la historia natural de la enfer-
medad sino qué valores son los que generalmente mas se
afectan y como monitorizarlos. Otros datos relevantes es
que los signos de distrofia generalmente estan ausentes
y las concentraciones séricas de creatinquinasa son en su
mayoria normales o sélo ligeramente elevadas (Laitila and
Wallgren-Pettersson 2021; Sewry et al. 2019).

HISTORIA NATURAL DELA NM

Por lo que respecta al andlisis de la sintomatologia clini-
ca, lo primero que nos planteamos es el conocimiento
de la historia natural de la NM. Uno de los estudios mas
relevante es uno realizado sobre la poblacién Amish Old
Order en comparacion con otras cohortes clinicas. Este
grupo poblacional, debido a sus creencias fundamentales,
rechaza la hospitalizacién, alimentacion con gastrostomia
y ventilacion mecanica para sus hijos con NM. Por tanto,
en esta poblacién se puede observar la historia natural de
la enfermedad. De manera general sin intervencién médi-
ca, las condiciones la atrofia muscular y la rigidez proximal
progresan rapidamente durante el primer afio de vida y
culminan en la muerte por debilidad muscular respiratoria
y deformidad tordcica asfixiante (Fox et al. 2018). En gene-
ral se encuentran:

« Contracturas progresivas de los musculos intercostales
que causan deformaciones caracteristicas de las articu-
laciones del térax y esternocostales.

24
Age in Months

30 36

lustracion 6. (4) Deformidad caracteristica del térax por contractura progresiva de los miisculos intercostales. (B) Insuficiencia de crecimiento que

empieza a manifestarse alrededor de los nueve meses (Fox et al. 2018).
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« Peso normal al nacer, que evoluciona hacia una insuficien-
cia de crecimiento somatico evidente ya a los nueve me-
ses de edad.

« Retraso en la funcion motora gruesa y adaptativa evidente
en la infancia.

+ Signos motores como hipotonia axial, rigidez sutil de cin-
turas de cadera y escapulares, temblor en las extremida-
des y barbilla acompafado de clonus que, sin embargo,
desaparece a los pocos meses.

- La atrofia y debilidad progresa hacia contracturas y rigidez
de torax.

« Infecciones recurrentes de vias respiratorias superiores e
inferiores con neumonia, bronquiolitis y otitis media agu-
da.

+ Necesidad de sonda nasogastrica y asistencia ventilatoria
invasiva o no invasiva.

La media de supervivencia encontrada en el andlisis de esta
poblacién y tipologia de NM es de 18 meses en un rango de
0.2-66 meses.

Estos datos podrian ser utiles en el analisis y la valoracién de
las intervenciones que se realizan para mejorar el pronéstico
y la calidad de vida de los pacientes con NM (Fox et al. 2018).

TRATAMIENTO ACTUAL

A dia de hoy, no hay una terapia curativa especifica dispo-
nible para la NM. Por lo tanto, el tratamiento se centra en el
manejo sintomatico. Se busca por tanto el mantenimiento
de la fuerza muscular y la movilidad articular, la monitoriza-
cién de la funcién respiratoria, con realizacion de interven-
ciones quirdrgicas cuando sea necesario, y la obtencion de
independencia en las actividades de la vida diaria. Se pue-
de lograr mucho mediante un enfoque multidisciplinario,
que aborde el manejo de los sintomas y mantenga la fuer-
za muscular, la movilidad, los movimientos articulares y la
independencia en las actividades de la vida diaria a través
del ejercicio y la fisioterapia (Laitila and Wallgren-Pettersson
2021; Sewry et al. 2019).

Existen multitud de lineas de investigacion. Gran parte de la
investigacion actual desde el enfoque genético se ha cen-
trado encontrar compuestos que mejoren la activaciéon y la
contraccién de la miosina, ya que podria considerarse que el
defecto primario estd en el filamento delgado, en la interac-
cién entre la actina y la miosina. En los estudios realizados en
las diferentes modelos de ratén como en el Acta1His40Tyr-
Modelo de ratén, y en el Neb Y2303H, Y935X modelo, se han
obtenido resultados prometedores en la restauracién de la
capacidad de generacion de fuerza mediante la manipula-
cién de la expresidon de miosina. Esto sugiere que una mo-
dalidad similar podria ser funcional y por tanto promover la
generacion de fuerza aprovechando una mejora funcional
de la actomiosina. Otras investigaciones buscan una mayor
interaccién actomiosina mediante sensibilizadora al calcio,
de forma que se compense la respuesta alterada de las pro-
teinas contractiles a la unidn del calcio. Hay otros estudios
sin embargo que buscan un salto de exén para restaurar el
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marco de lectura o suprimir un codén de parada en genes
que codifican proteinas musculares grandes, como la dis-
trofina. Actualmente no esté claro si la eficacia del método
es lo suficientemente alta como para restaurar la cantidad
de proteina funcional lo suficiente como para lograr una
mejoria clinicamente relevante (Laitila and Wallgren-Pet-
tersson 2021).

Por otra parte, existen estudios de aporte de suplemento
dietético como el aporte de tirosina, que tiene un efecto
aparentemente beneficioso, pero no ha sido apoyado por
estudios en modelos especificos realizados en ratén ni pez.
Otros suplementos de aminodcidos probados en pez ce-
bra tampoco mostraron un efecto positivo claro. También
se han encontrado mejoras en ratones Actal a través de
la regulacion positiva de la actina cardiaca. Esto aumenta
las esperanzas de implicaciones terapéuticas para los pa-
cientes, pero requiere un diagndstico muy temprano. Otra
opcién terapéutica a explorar es aumentar la proporcion
de actina esquelética normal en pacientes heterocigotos
(Sewry et al. 2019).

Se ha considerado la L-tirosina en pacientes con miopatia
nemalinica. Un estudio piloto de cinco pacientes con NM
demostré una reduccién de las secreciones orales en to-
dos los sujetos y una mejora de la fuerza y la funcién mus-
cular en uno de los cinco. Esto esta de acuerdo con un es-
tudio preclinico de tirosina que mostré una histopatologia
y una funcion motora mejoradas en un modelo de raton
grave con NM relacionado con Actal. Como anécdota, y
de manera no sistematica, muchos pacientes con NM uti-
lizan o han probado la tirosina. Es bien tolerado (aunque
con algunas dificultades potenciales en la administracién
a través de una sonda G) y se ha informado una mejoria
subjetiva en la sialorrea. Sin embargo, no se ha realizado
una evaluacion profunda de esta experiencia, y el impacto
preciso (si lo hay) de la L-tirosina en los pacientes con NM
es incierto. (Dowling et al. 2018)

En general Los futuros ensayos demandan, ademas de una
compresion de los mecanismos subyacentes de la patolo-
gia, un estudio completo de la historia natural. Y resaltan la
dificultad de generalizar a todas las formas de NM (Laitila
and Wallgren-Pettersson 2021).

Al no existir una terapia curativa, el objetivo es de caracter
paliativo y dirigido a evitar, retrasar y disminuir las mani-
festaciones de manera especifica en cada caso con el fin de
lograr el maximo nivel funcional y de independencia posi-
ble En cuanto al manejo de la sintomatologia es particular-
mente importante la monitorizacién regular de la funcién
respiratoria y el tratamiento de problemas ortopédicos, es-
pecialmente de la escoliosis (Anon n.d.; Sewry et al. 2019).

Dicho abordaje pretende:
« Mantener la fuerza.

« Mantener la movilidad (prevenir contracturas articula-
res).

« Controlar las complicaciones ortopédicas (contracturas
y escoliosis)

- Evitary eliminar el dolor.



« Conservar la funcién respiratoria.
- Conservar la funcién cardiaca.
- Conservar la densidad osea.

+ Lograr y mantener un buen estado nutricional, un éptimo
estado de hidratacién y un control (en periodos de ayuno
y de estrés por infecciones) de la propension a sufrir hipo-
glucemias.

+ Minimizar los problemas de deglucién.

« Conseguir un lenguaje comprensible.

+ Alcanzar el méximo grado de independencia.
+ Reducir las hospitalizaciones.

« Mantener un buen nivel de autoestima.

Muchos de estos objetivos se trabajaran de manera directa o
indirecta desde la fisioterapia.

En general, la capacidad de deambulacién, la presencia y el
grado de escoliosis, asi como el grado de restriccion pulmo-
nar son considerados factores de pronéstico en NM (Anon
n.d.; Carvalhais 2020).

CARACTERISTICAS CLINICAS GENERALES DEL PACIENTE
CONNM

Tal y como hemos visto antes existe una gran variabilidad
de fenotipos de la enfermedad. Los pacientes con NM, en
sus diferentes formas clinicas, pueden manifestar diferentes
niveles de deficiencia respiratoria y motora, lo que justificala
variabilidad caracteristica en la expresion de la enfermedad.
Por eso, la mayoria de los autores expresan la necesidad de
un adecuado conocimiento de la historia natural, asi como
la necesidad de establecer las caracteristicas clinicas de los
pacientes con NM en funcién del tipo y mutacién genética.
Varios estudios, como el realizado por Carvalhais M, propo-
ne determinar las medidas de la funcién motora, pulmonar,
y de calidad de vida utiles para los pacientes con NM. Se pro-
pone la toma de datos estandarizados para valorar los di-
ferentes aspectos clinicos utilizando instrumentos de medi-
cién cuantitativa en la evaluacién clinica y el examen fisico.
De esta forma se conseguira un seguimiento mas adecuado
de la evolucién de los pacientes. Se trata de un estudio pio-
nero en NM, ya que por primera vez se analizan los datos
motores, respiratorios y la calidad de vida se describieron en
estos pacientes de forma concomitante a partir del uso de
instrumentos de medida cuantitativa con utilidad clinica de-
mostrada en otras ENM (Carvalhais 2020).

En este proceso, la evaluacion fisioterapéutica periodica es
de fundamental importancia para que los planes terapéu-
ticos de fisioterapia respiratoria y motora sean elaborados
con mayor precision y especificidad.

Por otro lado, Amburguery et al. Realizaron un estudio trans-
versal de pacientes en el que se valoré una muestra amplia
de poblacién con NM. De esta forma extrajeron los sintomas
comunes encontrados y se analizaron diferentes criterios
para valorar la clinica de las NM (Amburgey et al. 2021). En
este estudio se puntud a los pacientes en base a la grave-
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dad o necesidad de apoyo intervencionista, de forma que
se valoré la dependencia a ventilador, el uso de silla de
ruedas y sonda de alimentacién. En este estudio el 58%
era dependiente en, al menos, uno de estos soportes. Y el
26% requerian soporte en los tres dominios. En cuanto a
la funcién respiratoria maxima, el 60% necesitaba asisten-
cia ventilatoria ya fuera invasiva (32%) o no invasiva (28%).
El 51% de las personas usaron sonda de alimentacion. El
30% de los mayores de 2 afios requeria asistencia en silla
de ruedas.

Para facilitar la compresion del paciente con NM desde el
punto de vista de la fisioterapia, analizaremos por un lado
la funciéon motoray por otro la funcién respiratoria.

FUNCION MOTORA EN PACIENTES CON NM. VALORA-
CION Y TRATAMIENTO

Valoracion de la funcion motora

Carvalhais M, propone determinar las medidas de la fun-
cién motora, pulmonar, y de calidad de vida utiles para
los pacientes con NM. Con respecto a las medidas de la
funcion motora propone que se utilicen (Carvalhais 2020):

- Valoracién de la fuerza realizada con la escala Medical
Research Council (MRQ)

« Goniometria

- Test cronometrados, entre los que propone tiempo que
necesita para levantarse de la silla, para levantarse del
suelo, para caminar 10 metros, para subir 4 escalones,
recorrido en 2 minutos, 6BMWT.

- Escalas funcionales como indice de Barthel, escala de
Brooke, MFM, HMAS, Escala Egen, etc.)

En el caso de Amburguery et al.,, en el apartado de la fun-
cién motora se realizaron andlisis de la fuerza y la funcion
muscular usando una combinacién de examen fisico es-
tdndar y medidas cuantitativas de la que se extraen los si-
guientes datos (Amburgey et al. 2021):

« MRC (Medical Research Council) para valorar la fuerza.
Se observa una afectaciéon de la fuerza de leve a mode-
rado. Los musculos mas afectados fueron los flexores de
cuelloy cintura escapular. También se afectaron flexores
y extensores de codo, y extension de rodilla.

+ Rango de movimiento: se encontraron rangos normales
o levemente reducidos.

+ Mialgias y lentitud muscular poco frecuentes.

« Maniobra de Gowers, El 50% no pudieron levantarse del
suelo, y sélo el 7% lo hizo sin dificultad.

+ Subida de 4 escalones y carrera de 10 metros. Estos dos
valores también se vieron afectados tanto en tiempo
como en el numero de pacientes que pudieron realizar
la prueba (menos de la mitad de los participantes).

« Escala MFM para enfermedades neuromusculares. Las
puntuaciones del dominio 1 (permanencia y transferen-
cias) fueron las mas reducidas en comparacién con el
resto de dominios 2y 3 (ver Anexo I).
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Tlustracién 7. Mediana de las puntuaciones fuerza muscular (MRC) obtenida de 51 participantes (Amburgey et al. 2021).

Ademas encontraron otras comorbilidades que es impor-
tante tener en cuenta:

« Escoliosis 69%

+ Dolencias gastrointestinales 55% disfagia, 51% reflujo aci-
do.

« Fracturas 6seas 36%

« Miocardiopatia 13%

« Ictericia clinica 13%

+ Célculos renales 13%

« Convulsiones 10%

« Discapacidad en el aprendizaje 17%

Los estudios de Gascon-Navarro et al. afirman también que
es importante considerar que los nifos con ENM tienen:

« Osteoporosis secundaria. Esta baja masa ésea causa una
mayor fragilidad 6sea y riesgo de fractura.

« Mayor prevalencia de patologia musculoesquelética, con
la presencia comun de contracturas en las extremidades,
espasticidad musculoesquelética y rigidez (Gascén-Nava-
rro et al. 2021).

Objetivos de fisioterapia con respecto a la funcién
motora

A nivel de funcion motora desde el area de fisioterapia po-
demos plantear los siguientes objetivos (Anon n.d.).

« Mantener la fuerza.
- Mantener la movilidad (prevenir contracturas articulares).

« Controlar las complicaciones ortopédicas (contracturas y
escoliosis)

« Evitary eliminar el dolor.
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- Conservar la densidad osea.
+ Alcanzar el méximo grado de independencia.

+ Reducir las hospitalizaciones.

Tratamiento de fisioterapia en la funcion motora

Los programas de fisioterapia se llevaran a cabo a través de
intervenciones individualizadas en funcién de la edad y la
valoracién del paciente.

Una de las intervenciones terapéuticas mas prometedoras
en el conjunto de las miopatias congénitas es el uso de
ejercicio terapéutico o rehabilitacion con ejercicio fisico.
Se sabe que el gjercicio tiene la capacidad para mantenery
mejorar la salud muscular y ésea de una gran variedad de
patologias neuromusculares. La dificultad en la miopatia
congénita radica en la falta de datos que ayuden a iden-
tificar el nivel éptimo de exigencia de la actividad. ;qué
tipo de ejercicio? ;Qué intensidad, frecuencia y duracién?
Es importante que estos datos se determinen de manera
adecuada para evitar ejercicios que puedan causar dafo
muscular en estos pacientes.

Los beneficios potenciales del ejercicio en miopatia con-
génita 1. Mejora la circulacién 2. Conserva la flexibilidad y
rango de movimiento 3. Mantiene y mejora la funcion fisi-
ca 4. Mejora la eficiencia respiratoria 5. Conserva el estado
fisico total 6. Sostiene y mejora la densidad 6sea 7. Retiene
y mejora la fuerza 8. Ayuda a aliviar el estrés y la tension 9.
Mejora el estado de animo 10. Mejora el suefio 11. Reduce
el riesgo de desarrollar otras condiciones como la diabetes
(Wang et al. 2012).

Dentro del ejercicio terapéutico se incluyen:

Entrenamiento de la fuerza

La efectividad del entrenamiento de fuerza no se ha es-
tudiado especificamente en pacientes con miopatia con-
génita (MC) pero si en otras ENM. Por lo tanto, la aplica-
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bilidad de incorporar el entrenamiento de fuerza en los Terapia de vibracion
programas de rehabilitacién fisica y salud para personas con
MC se basa en los resultados de la investigacion existente
sobre otras ENM. los programas de ejercicios de fuerza de
intensidad baja y moderada son los que se han estudiado
mas extensamente y no han tenido evidencia informada de
efectos adversos, lo que proporciona evidencia sugestiva a
favor de recomendar programas de intensidad baja y mo-
derada como un tipo mas preferible de entrenamiento de
fuerza en pacientes con MC para aumentar la fuerza y la fun-
cidn muscular. Ademas de la intensidad del entrenamiento,
se debe tener en cuenta el tipo de ejercicios de fuerza, que
se pueden clasificar en excéntricos o concéntricos. Los ejer-
cicios concéntricos implican el acortamiento de las fibras
musculares, mientras que las acciones excéntricas se cen-
tran en el alargamiento activo de las fibras musculares. Las
conclusiones que se derivan de los estudios sugieren que los
ejercicios extrinsecos provocan daflo muscular, clinicamen-
te conectado con dolor muscular de aparicion tardia, debi-
lidad muscular transitoria hasta 24 horas y aumento de la
creatina quinasa sérica (CK) tanto en sujetos sanos como en
pacientes con ENM. Para los pacientes con MC, este cambio
podria ser perjudicial, especialmente dado el hecho de que
no existen datos sobre la posibilidad de reparacion muscular
después del daio.

Esta intervencidon implica ejercicios de soporte de peso
realizados en una plataforma de oscilacién que genera
impulsos de vibracién que estimulan mecénicamente el
sistema musculoesquelético a través de la estimulacion de
los reflejos espinales, lo que lleva a cambios en la longitud
muscular. La activacion resultante de los husos musculares
provoca una contraccion refleja en el musculo homénimo.
El estimulo vibratorio, por lo tanto, conduce a la elonga-
cién ciclica y la contraccion de los musculos estimulados.
Se ha demostrado que la TV tiene un impacto positivo en
la fuerza, el tono y la funcién muscular en pacientes con
ENM. Del mismo modo, se ha demostrado que el entrena-
miento de vibracién aumenta la fuerza y la funcién mus-
cular, afectando asi la densidad mineral ésea (Adaikina et
al. 2020).

Otras propuestas de tratamiento que tienen como objeti-
vo de controlar las deformaciones y las retracciones tendi-
nosas y musculares son:

En conjunto, la evidencia acumulada sugiere que los ejerci-
cios concéntricos son optimos para los pacientes con MC,
lo que les permite evitar posibles perjuicios del ejercicio. El
Comité Internacional de Atencién Estandar para la CM reco-
mienda ejercicios concéntricos como 6ptimos para los pa-
cientes con MC (Adaikina et al. 2020; Wang et al. 2012).

Ejercicios aerdbicos

Estos ejercicios mejoran la capacidad cardiovascular, redu- Ilustracién 8. Ortesis de tobillo dindmica. Elaboracion propia.
cen el riesgo de muchas afecciones relacionadas con el se-

dentarismo, como la obesidad, la diabetes tipo 2, el sindro-

me metabdlico y el accidente cerebrovascular, entre otros. Estiramientos pasivos

Pero también mejoran la fuerza muscular y el tono en los
grupos musculares mas grandes y la densidad ésea cuando
se trata de soportar peso. Por lo que serian también ejerci-
cios a considerar en el abordaje del tratamiento de pacien-

Se realizardn de forma precoz e intensiva en los grupos
musculares que tienen a estar mas acortados.

tes con MC. Tanto el ejercicio aerbbico como el de fuerza Posicionamientoycorrecta alineacion corporql
provocan estrés y tensidn en el hueso, lo que pueden mejo-

rar potencialmente la salud ésea (Adaikina et al. 2020; Wang Se recurre a la ayuda de diferentes dispositivos como pue-
etal. 2012). den ser:

Tlustracion 9. Diferentes modelos de bipedestador utilizados en contexto escola. Elaboracion propia.
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« Ortesis, como férulas antiequino de uso nocturno o uso
diurno para prevenir la deformidad en equinovaro que de
progresar hace imposible el uso de calzados.

+ Almohadones preformados y lechos para el posicionamiento
durante el suefio, evitando en nifos la actitud en batracio
que puede generar luxacién anterior de cadera y acorta-
miento del tensor de la fascia lata.

« Bipedestadores estdticos o motorizados, mientras las retrac-
ciones no lo impidan. La bipedestacion ayuda a prevenir
complicaciones ortopédicas, prevenir osteoporosis, influ-
ye positivamente en la funcion respiratoria y digestiva.
minimizar la rigidez y las articulaciones trabadas (contrac-
turas) en las piernas, desarrollar la estabilidad del tronco,
la cabeza y la pelvis, ejercitar los musculos utilizados para
ponerse de pie, promover la independencia y la autoesti-
ma, fortalecer los huesos (Wang et al. 2012).

« Sillas fijas para actividades en la escuela, en talleres o de
uso en el hogar/accesorios para silla de ruedas que permi-
tan mejor postura.

Para mantener el mayor tiempo posible la autonomia al
realizar las actividades de la vida diaria (AVD) y promover la
participacion, teniendo en cuenta factores personales y am-
bientales se facilitaran entre otros:

La movilidad independiente

Es basica en el desarrollo de la autonomia del nifio, y para
ellos existen diferentes tipos de silla de ruedas: de autopro-
pulsién o motorizadas, con accesorios de alta complejidad
gue permiten mayor independencia a personas con grandes
limitaciones motoras. Teniendo en cuenta el nivel de funcio-
namiento cognitivo, se recomienda el uso de dispositivos
motorizados para movilidad desde temprana edad. Ademas,

es basica la adaptacién del entorno que facilite la movili-
dad, accesibilidad, autonomia y tarea del cuidador.

Intervencion en los dmbitos de la educacion, el ocio y el
tiempo libre

Es necesario elaborar un plan personalizado que contem-
ple el modo de escolarizacién, qué dispositivos son nece-
sarios para facilitar el acceso a la educacion, asi como los
ajustes y apoyos necesarios para conseguir un ambiente
de aprendizaje que permita a los niflos desarrollar todo su
potencial. En cuanto al ocio y tiempo libre es necesario ini-
ciar programas de actividades ludico-deportivas y accesi-
bilidad de los espacios sociales (Barros et al. 2018).

Todos estos programas cuyo objetivo es mejorar la fun-
cidén motora, conllevan otros efectos secundarios pero
igualmente beneficiosos como son la mejoria de la salud
psicolégica y la calidad de vida.

FUNCION RESPIRATORIA EN PACIENTES CON NM.
VALORACION Y TRATAMIENTO

En individuos sanos, los mecanismos de limpieza mucoci-
liar y tos son efectivos y eficientes en el manejo de secre-
ciones. Pero estos mecanismos pueden volverse ineficaces
si los sistemas funcionan mal y/o en presencia de secre-
ciones bronquiales excesivas. La mucosidad se transporta
en circunstancias normales desde el tracto respiratorio in-
ferior hacia la faringe mediante el flujo de aire con sesgo
cefélico y el mecanismo de escalador mucociliar (Chatwin
etal. 2018).

De manera general, la Sociedad Esparnola de Neumologia
y Cirugia Toracica (SEPAR) edité un manual de terapias
respiratorias y cuidados del paciente neuromuscular con
afectacion respiratoria donde describe los cuadros clinicos

Tlustracién 10. Diferentes modelos de sillas de aula, andadores y sillas de ruedas para favorecer la autonomia'y el control postural en un contexto escolar.

Elaboracion propia.
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respiratorios asociados a enfermedades neuromusculares.
Entre estos cuadros encontramos (Zafra Pires and Barrot
Cortés 2012):

« Broncoaspiracion: Especialmente aparece en las enferme-
dades con afectacion bulbar. La alteracion de la muscula-
tura orofaringea contribuye a una tos ineficaz, causa tras-
tornos en la fonacion y deglucién, con riesgo recurrente
de broncoaspiracion, neumonia e insuficiencia respirato-
ria.

« Tos ineficaz por debilidad de la musculatura espiratoria.

- Insuficiencia respiratoria aguda: La evolucion de este fra-
caso respiratorio es muy distinta en funcion de la patolo-
gia de base.

+ Hipoventilaciéon alveolar crénica: La hipoventilacién al-
veolar nocturna puede ser una de las manifestaciones
iniciales. La debilidad de la musculatura inspiratoria, espe-
cialmente el diafragma, conduce a un patrén respiratorio
de bajos volumenes corrientes y frecuencia aumentada.
La hipoventilacion nocturna mantenida, alteraciones en
el control de la ventilaciéon y el cambio de patréon respi-
ratorio conducen a una hipoventilacion diurna de forma
progresiva.

+ Disminucién de la distensibilidad pulmonar y de la caja to-
racica con un aumento de la carga de trabajo y riesgo de
fatiga muscular.

« Alteraciones en el control central de la ventilacion.

« Sindrome de apnea del suefo: tiene una prevalencia varia-
ble en pacientes con ENM.

Valoracion de la funcidn respiratoria

Existen diferentes estudios y propuestas para realizar la va-
loracion de la funcidn respiratoria en el paciente con ENM y
mas concretamente en pacientes con NM.

La SEPAR recomienda que para la valoracién del paciente
con ENM de evolucién lenta se realice (Zafra Pires and Barrot
Cortés 2012):

- Evaluacién clinica.

« Intolerancia al decubito.
« Somnolencia diurna.

« Ineficacia de la tos.

+ Analisis del suefio y sintomas relacionados con la hipoven-
tilacién.

+ Exploracién fisica.
+ Auscultacion respiratoria.

« Frecuencia respiratoria. En general, incluso en situacion
estable la frecuencia es elevada.

- Estado nutricional.

- Incoordinacion toracoabdominal.

NPunto

« Presencia y gravedad de alteraciones esqueléticas.
- Signos de insuficiencia respiratoria.

« Valoracion funcional respiratoria.

» Espirometria.

« Espirometria forzada sentado y en decubito.

« Presiones musculares maximas inspiratorias y espirato-
rias (PIM y PEM).

« Presién inspiratoria esnifando SNIF.

- Estudio de presiones musculares con sonda esofagogas-
trica.

. [ndice tensién-tiempo de los musculos inspiratorios.
+ Pico Flujo de Tos (PFT).
+ Gasometria arterial.

Carvalhais M, propone determinar las medidas de la fun-
cion pulmonar en pacientes con NM atendiendo a los si-
guientes criterios: (Carvalhais 2020) (Ver Anexo Il)

« Capacidad Vital (CV)

+ Presiones respiratorias maximas. Presion inspiratoria
maxima (PIM) y Presion espiratoria maxima (PEM)

- Sniff nasal (SNIP)
+ Picos de flujo espiratorio (PFE) y de tos (PFT)

« Espirometria. O en el caso de que fuese necesario podria
recurrirse a electroneuromiografia, a la plestimografia e
incluso a medidas de presidn transdiafragmatica.

« Analisis ultrasénico del movimiento del diafragma, asi
COMO suU grosor

« Analisis del sueno.
Otros estudios anaden a la valoracién
« Capacidad de insuflacién

- Capacidad de insuflacion pulmonar (LIC) (Chatwin et al.
2018)

« Capacidad maxima de insuflacién (MIC) (Chatwin et al.
2018)

+ Ecografia y la resonancia magnética nuclear (RMNs.)
(van Doorn et al. 2021)

Ademads otros estudios transversales realizados por Am-
burguery et al. y por Van Kleef et al. estudian la situacién
respiratoria de los pacientes con NM y proponen por tan-
to también items de valoracion de la funcion respiratoria.
(Amburgey et al. 2021; van Kleef et al. 2022)

Podemos analizar por tanto el siguiente cuadro para de-
terminar qué pruebas son las que proponen diferentes au-
tores y comparar unos con otros.
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Tabla 8. Comparacion de las valoraciones respiratorias realizadas por diferentes estudios. Elaboracion propia.

PRUEBAS PARA VALORAR LA FUNCION RESPIRATORIA EN ENM SEGUN DIFERENTES AUTORES
Carvalhais SEPAR Amburguery Van Kleef

Espirometria
. CV

. FCV v v v v

« FEV1
« FEV1/FVC

ESPIROMETRIA FORZADA SENTADO Y EN
DECUBITO

PIM-PEM

SNIFF NASAL

ANAN
AN NAN

PFT

PLESTIMOGRAFIA

ECOGRAFIA/RESONANCIA MAGNETICA NUCLEAR
PARA LA VALORACION DE LA MUSCULATURA
RESPIRATORIA

ESTUDIO DE PRESIONES MUSCULARES EN BOCA
O ATRAVES DE SONDA ESOFAGOGASTRICA

iINDICE TENSION TIEMPO DE LOS MUSCULOS
INSPIRATORIOS

ANALISIS DEL SUENO Y SINTOMAS RELACINADOS v
CON HIPOVENTILACION

S X XXX KX

EVALUACION CLINICA

INTOLERANCIA AL DECUBITO
EXPLORACION FISICA

AUSCULTACION RESPIRATORIA
FRECUENCIA RESPIRATORIA

ESTADO NUTRICIONAL
INCOORDINACION TORACOABDOMINAL

ALTERACIONES ESQUELETICAS

SN X «

GASOMETRIA ARTERIAL

CAPACIDAD DE INSUFLACION PULMONAR

AN

CAPACIDAD MAXIMA DE INSUFLACION

Una vez realizadas las pruebas, se deberian tener en cuenta los siguientes criterios:

Tabla 4. Criterios a tener en cuenta en la valoracion de la funcion pulmonar en pacientes con enfermedad neuromuscular. Elaboracion propia.

CRITERIOS A TENER EN CUENTA EN LAS PRUEBAS PARA VALORAR LA FUNCION PULMONAR EN PACIENTES CON ENM

Espirometria Segun los consensos vigentes, cuando la FVC es inferior a 1 litro o alcanza el 50% del teérico, es adecuado
. CV iniciar ventilacion mecdnica no invasiva. Ademas, el hallazgo de una FVC menor de 80%, FEV1 inferior al 80%
. FCV y FEV1/FVC mayor a 0.7 nos habla de un trastorno restrictivo (Zafra Pires and Barrot Cortés 2012).

+ FEV1

- FEV1/FVC

ESPIROMETRIA La diferencia entre una y otra da una idea de la debilidad diafragmatica. Cuando existe una diferencia mayor

FORZADA SENTADO de 2.5% indica que hay debilidad del diafragma importante e hipoventilaciéon nocturna (Zafra Pires and Barrot
Y EN DECUBITO Cortés 2012).
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PIM-PEM

SNIFF NASAL
PFE
PFT

PLESTIMOGRAFIA

ECOGRAFIA/
RESONANCIA
MAGNETICA NUCLEAR
PARA LA VALORACION
DE LA MUSCULATURA
RESPIRATORIA

ESTUDIO DE
PRESIONES
MUSCULARES
ENBOCAOA
TRAVES DE SONDA
ESOFAGOGASTRICA

iNDICE TENSION
TIEMPO DE LOS
MUSCULOS
INSPIRATORIOS

ANALISIS DEL
SUENO Y SINTOMAS
RELACINADOS CON
HIPOVENTILACION

INTOLERANCIA AL
DECUBITO

EXPLORACION FiSICA

AUSCULTACION
RESPIRATORIA

FRECUENCIA
RESPIRATORIA

ESTADO
NUTRICIONAL

INCOORDINACION
TORACOABDOMINAL

ALTERACIONES
ESQUELETICAS

GASOMETRIA
ARTERIAL

CAPACIDAD DE
INSUFLACION
PULMONAR

CAPACIDAD MAXIMA
DE INSUFLACION
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Una PIM inferior a -80 cmH,0 o una PEM superior a +90 cmH,0 excluyen debilidad muscular significativa.
Mientras que si la PIM es inferior a 60 cmH,0 se establece también la necesidad de iniciar ventilacion mecani-
ca no invasiva (Zafra Pires and Barrot Cortés 2012).

En el caso de ENM se cree que este valor es una buena medida de la funcién de los musculos respiratorios.
Es el mayor flujo que se alcanza durante una maniobra de espiracidn forzada.

Es el flujo de aire espiratorio de tos. Las personas con musculos inspiratorios y/o espiratorios débiles o dete-
riorados, con o sin problemas de cierre de la glotis (insuficiencia bulbar, traqueostomia), tendran una PCF dis-
minuida. Cifras inferiores a 270 I/min indican deterioro en la capacidad para eliminar secreciones y establecen
la necesidad de aplicar técnicas de tos asistida. En la practica clinica, la eficacia de la tos con expectoracion
de moco clasicamente requiere valores por encima de 160-200 L/min. Después de la edad de 12 afios, la PCF
parece estar dentro del rango adulto, aunque en el limite inferior (Chatwin et al. 2018) (Ver Anexo 3).

Un método basado en la medicién de cambios de presion y volumen que se utiliza para medir parametros
orientados al diagndstico de enfermedades pulmonares o cardiovasculares.

La debilidad de los musculos respiratorios es comun en los trastornos neuromusculares (ENM) y provoca im-
portantes dificultades respiratorias. Por lo tanto, la evaluacion confiable y facil de la estructura y funcion de los
musculos respiratorios en NMD es crucial. En la Ultima década, la ecografia y la resonancia magnética nuclear
(RMN) han surgido como técnicas de imagen prometedoras para evaluar la estructura y funcién de los muscu-
los respiratorios. Las imagenes de los musculos respiratorios miden directamente los musculos respiratorios y,
a diferencia de las pruebas de funcion pulmonar, son independientes del esfuerzo del paciente. Esto hace que
las imagenes de los musculos respiratorios sean adecuadas para su uso como herramienta en el tratamiento
respiratorio clinico y como parametro de resultado en los préximos ensayos de farmacos para las ENM, espe-
cialmente en nifios (van Doorn et al. 2021).

Util en caso de que sea necesario valorar presiones transdiaframaticas.

Es una medida invasiva que da informacién sobre la situacién de fatiga de los musculos respiratorios.

Otros como cefalea matutina, cambios de caracter, dificultad para concentrarse, deterioro intelectual, cam-
bios en el tono de voz, trastornos de la deglucién, o dificultad para conciliar el suefio.

Se trata de una sefal inequivoca de afectacion diafragmatica. El paso a la posicidn de decubito supone sobre-
cargar a un musculo ya débil.

Valora alteraciones estructurales, articulares, 6seas que puedan comprometer la mecénica ventilatoria.

Determina el grado de ventilacidn alveolar, asi como la existencia de ruidos adventicios que puedan indicar
acumulo de secreciones en la via aérea.

Numero de respiraciones por minuto

Alteraciones en el estado nutricional pueden dar lugar a alteraciones a nivel respiratorio.

Esto podria sugerir debilidad diafragmatica.

La deformacién de la caja toracica secundaria a debilidad muscular ocasiona un trastorno restrictivo que em-
peora el causado por la propia debilidad muscular.

Mide la proporcidn de gases en sangre arterial y da informacién sobre el estado del paciente.

Capacidad méxima tolerable de insuflacidn asistida externamente que no implica que el paciente contenga
la respiraciéon
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Analisis de la situacion respiratoria en pacientes con NM

Amburguery et al. en su estudio transversal de pacientes
con NM analizé la funcidn respiratoria. Sin embargo, la ma-
yor parte de los pacientes del estudio no pudieron comple-
tar la valoracién respiratoria por diferentes motivos, como
ser demasiado jovenes, necesitar soporte ventilatorio in-
vasivo, dificultades de cooperacién o coordinacién. Recor-
demos que en los datos globales iniciales observaron que
el 60% necesitaba asistencia ventilatoria ya fuera invasiva
(32%) o no invasiva (28%). De todos los que si pudieron rea-
lizar la valoracion se obtuvieron los siguientes datos:

+ Presion Inspiratoria el 96% con valores por debajo del va-
lor de referencia.

+ Flujo maximo de tos, 81% con valores por debajo del va-
lor de referencia.

« Capacidad Vital Forzada. 65% con valores por debajo del
valor de referencia.

+ Los tres pardmetros se ven comprometidos y fueron in-
feriores a los valores de referencia en la mayoria de los
casos.

Amburguery también observé que la funcion bulbar a me-
nudo se ve afectada, lo que provoca disfasia y disfagia. Se
analiza a través de la Escala de Clasificacién del babeo, la
Escala de impacto del babeo y de la prueba del sorbo. En la
mayoria de los casos se obtuvieron valores por debajo de la
media con una gravedad del babeo de moderada a grave
en alrededor del 50% (Amburgey et al. 2021).

Van Kleef, E. analiz6 en un estudio la funcion respiratoria
de los pacientes con NM para analizar como participan los
musculos respiratorios en las diferentes formas de NM. Con
este objetivo evalué el grado de afectacion de los musculos
respiratorios en diferentes formas y tipos de NM, y se explo-
ré la relacion entre la funcion de los musculos respiratorios
y la funcién motora (van Kleef et al. 2022).

A todos los participantes se les clasificé dentro de uno de
los seis tipos de NM explicados anteriormente. Ademas, se
valoré:

« Posibilidad de deambulacién, puntuandose como “sin

"o

ayuda”, “requiere del uso de ayudas técnicas” o “depen-
diente de silla de ruedas”.

+ Uso de ventilaciéon mecénica se valoré como ninguno, no
invasivo nocturno, no invasivo diurno y nocturno, y ven-
tilacién invasiva.

+ Presencia o no de escoliosis.

« Puntuacién en la escala MFM.

« FVC, capacidad vital forzada.

« VC capacidad vital en posicion supina y vertical.

« FEV1 volumen espiratorio forzado en el primer segundo.
« PCF Pico flujo de la tos.

+ PIM presion inspiratoria maxima, PEM presidn espiratoria

maxima.
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+ Presion inspiratoria nasal por inspiraciéon SNIP.

+ Grosor y la ecogenicidad del hemidiafragma derecho y
del musculo intercostal en supino con sonda de ultra-
sonido.

« Presion en boca ya que por debajo de -11cmH20 se
consideran anormales, lo que indica disfuncién del dia-
fragma.

« Presencia de otros sintomas respiratorios o de hipoven-
tilacion, relacionados con el sueno, disnea de esfuerzo,
ortopnea y disnea al inclinarse hacia delante, inquietud
durante el sueno, pesadillas, dolor de cabeza, somno-
lencia diurna.

En base a los estudios se extraen conclusiones muy rele-
vantes relacionados con factores como

Debilidad de los musculos respiratorios

La debilidad de los musculos respiratorios esta presente
en el 59% de pacientes con NM de todas las formas clini-
cas.

Si se analizan de manera mas profunda los datos de de-
bilidad asociados a las diferentes formas de presentacion
de la NM, la forma de aparicion tipica es la que presenta
una funcién de los musculos respiratorios mas gravemen-
te comprometida, mientras que otras formas de aparicién
presentan mayor variabilidad en cuanto a la debilidad. En-
tre otros hallazgos encontramos, por ejemplo, que los pa-
cientes con mutaciones en NEB y ACTA1 tienen debilidad
de los musculos respiratorios y la mayoria de estos pacien-
tes requirieron ventilacion mecanica no invasiva o invasi-
va. Sin embargo, los pacientes adultos con mutaciones en
RYR1 o en LMOD3 no tienen debilidad de los musculos
respiratorios. Por otro lado, los pacientes TPM2 incluidos
mostraron debilidad de los musculos respiratorios con
una puntuacion MFM alta, mientras que los pacientes le-
vemente afectados con mutaciones en este gen general-
mente no tienen debilidad de los musculos respiratorios.

Destaca la importancia de la evaluacion diafragma, es-
pecialmente en pacientes con una presentacién clinica
tipica, que pueden tener Insuficiencia respiratoria severa
con deterioro motor leve y capacidad para deambulacion
preservada el entrenamiento de los musculos respirato-
rios, que podria mejorar la capacidad vital y la resistencia
a la fatiga muscular (Carvalhais 2020; Chatwin et al. 2018;
Gascon-Navarro et al. 2021; van Kleef et al. 2022; Laitila
and Wallgren-Pettersson 2021).

Andlisis ultrasdénico de la musculatura respiratoria

Usando el ultrasonido a nivel de diafragma y presién de
contraccion de la boca, se demostré que el deterioro de la
funcién del diafragma es un componente clave de la debi-
lidad de los musculos respiratorios en NM. En cuanto a los
estudios relativos al grosor y la ecogenicidad del diafrag-
ma y del musculo intercostal, no se encuentran grandes
diferencias entre las diferentes formas de NM. La ecoge-
nicidad de los musculos respiratorios fue mayor que el
valor previsto para los pacientes. Esto podria explicarse ya



que los cambios estructurales en los musculos respiratorios
preceden a los cambios en la funcién pulmonar. En los pa-
cientes que reciben ventilacion mecanica, la alteracién de la
funcion diafragmética es un componente clave de la altera-
cién de la funcidn respiratoria, y se manifiesta por una dis-
minucién del grosor del diafragma y una disminucion de la
presidn en boca. De acuerdo con estos resultados, estudios
post-mortem en casos con insuficiencia respiratoria grave
han encontrado una alta concentracién de bastones de ne-
malina en el diafragma, lo que indica un papel importante
de la afectacién del diafragma (van Kleef et al. 2022).

Funcién motriz gruesa y debilidad de los musculos
respiratorios

Hubo una baja correlacion entre la funcién motora y el
grado de debilidad de los musculos respiratorios, lo que
indica que la funcion de los musculos respiratorios puede
verse comprometida independientemente del rendimiento
motor. Esto puede explicarse en parte por un efecto techo
conocido del MFM en pacientes levemente afectados. Esta
baja correlacion también podria deberse a la heterogenei-
dad en los genotipos. Sin embargo, los propios autores de-
terminan que no pueden excluir que exista una correlacion
mas fuerte entre la funcién motora y la espirometria en ge-
notipos especificos o formas clinicas de NM y que recono-
cen las limitaciones propias del estudio.

Complicaciones derivadas de la afectacién bulbar

La incapacidad para cerrar la glotis y las cuerdas vocales
da como resultado la pérdida completa de la capacidad
para toser y tragar. La dificultad para tragar liquidos puede
provocar acumulacién de saliva y mucosidad en la faringe,
especialmente en las valléculas y los senos piriformes. Esto
da como resultado la percepcion de secreciones faringeas
excesivas, similares al goteo posnasal.

La hipoventilacién

La hipoventilacion puede tener un inicio insidioso y la causa
de la muerte es mas comunmente respiratoria. Los signos
de hipoventilacion nocturna se manifiestan por agitacion
durante el suefio, dolor de cabeza o nduseas al despertar,
asi como somnolencia durante el dia y disminucion de la
concentracién. En ausencia de un control experto de la
funcion respiratoria y un soporte adecuado del ventilador
cuando sea necesario, puede producirse insuficiencia res-
piratoria, ya sea lenta o incluso repentina y sin ningun sin-
toma precedente. Si no se trata, la insuficiencia respiratoria
conduce a cor pulmonare. La hipoventilaciéon y el manejo
de las secreciones se encuentran entre los problemas mas
importantes desde la perspectiva de los pacientes. Y pre-
sentan al fisioterapeuta respiratorio desafios de manejo
unicos en el cuidado de personas con NMD. A pesar de las
claras implicaciones, el problema del manejo de las secre-
ciones ha recibido poca atencién en el cuidado de los pa-
cientes con NMD.

Alteraciones en la ventilacion alveolar, atelectasias, tapona-
miento mucoso e infecciones recurrentes del tracto respi-
ratorio (ITR), como consecuencia de una tos ineficaz; junto
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con la disfuncién bulbar severa, son las principales causas
de morbilidad y mortalidad en pacientes con ENM (Cha-
twin et al. 2018; Laitila and Wallgren-Pettersson 2021).

Disfuncidn respiratoria

La disfuncidn respiratoria puede manifestarse con disnea,
empeoramiento de la fatiga, aumento de la frecuencia de
infecciones del tracto respiratorio inferior y diaforesis. Me-
diante pruebas de funciéon pulmonar y polisomnografia
se puede realizar una evaluacién objetiva de la hipoven-
tilacion alveolar crénica diurna y/o nocturna (Gascon-Na-
varro et al. 2021).

En conclusién, la debilidad de los musculos respiratorios
en la NM estd presente en todas las formas clinicas y ge-
notipos, y puede estar presente independientemente del
grado de deterioro de la funcion motora. La disfuncion
del diafragma se identific6 como un contribuyente im-
portante a la debilidad de los musculos respiratorios.

Por lo tanto, la deteccién de la funcién respiratoria es im-
portante para guiar el manejo respiratorio en todos los
pacientes con NM. Con todo ello los autores reflexionan
sobre la gran la variabilidad en la debilidad de los muscu-
los respiratorios entre las diferentes formas y genotipos
de NM, lo que muestra la necesidad de realizar exdmenes
de deteccién regulares de la funcién de los musculos res-
piratorios en todos los pacientes con NM.

En general todos resaltan como de vital importancia la
evaluacion diafragma, especialmente en pacientes con
una presentacion clinica tipica, que pueden tener Insufi-
ciencia respiratoria severa con deterioro motor leve y ca-
pacidad para deambulacién preservada.

Objetivos de fisioterapia respiratoria

En el caso de la NM hemos visto que se trata de una en-
fermedad estatica o muy lentamente progresiva. En este
grupo de patologias la SEPAR propone como actuacién
para el tratamiento de fisioterapia los siguientes objetivos:

+ Mejorar/mantener/retardar la pérdida de fuerza muscu-
lar.

- Evitar/reducir contracturas musculares y/o deformida-
des en las articulaciones, contribuyendo a mantener
un rango adecuado de movilidad articular. Utilizacién
de técnicas de movilizaciones pasivas y estiramientos,
ortesis o dispositivos que permitan mantener la deam-
bulacién, con una adecuada valoracién ortopédica para
prevenir anomalias esqueléticas. Un punto importante
es la prevencion de la escoliosis.

« Promover/estimular/prolongar la deambulacién, evi-
tandose asi las complicaciones derivadas de la sedesta-
cién prolongada.

« Mantener/mejorar la funcién respiratoria.

+ Prolongar los estadios funcionales/enlentecer el proce-
so invalidante de la enfermedad.

« Estimular la independencia y las funciones fisicas.
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Tratamiento de fisioterapia respiratoria
La SEPAR divide la intervencién de fisioterapia en:

Fisioterapia preventiva: busca mantener la compliance to-
racica y pulmonar asi como evitar la aparicién de microa-
telectasias. Es importante por tanto aplicar maniobras de
expansion toracica o hiperinsuflacion manual o mecanica.
Es importante iniciar estas técnicas cuando se detecten
valores de CV inferior al 70% del valor teérico. Se pueden
realizar con mascarilla, pipeta bucal o traqueotomia. Y la
recomendacién es utilizar de dos a tres hiperinsuflaciones
3 veces al dia. Se pueden realizar hiperinsuflacion manual:
con un resucitador manual o hiperinsuflacion mecanica:
con respiradores a presién o respiradores volumétricos (Za-
fra Pires and Barrot Cortés 2012).

La fisioterapia respiratoria activa busca mantener un drena-
je adecuado de secreciones. Se inicia cuando hay una tos
ineficaz, con valores PFT inferiores a 270 L/min. Se utilizaran
técnicas de tos asistida manual o técnicas de tos asistida
mecanica. En las primeras se realiza una asistencia manual
a la tos desde el térax, abdomen o ambos, para aumentar
la presién intratoracica al iniciarse la fase de espiracion en
la maniobra de la tos. Suele estar precedida por maniobras
de hiperinsuflacién. La asistencia mecanica suele iniciarse
cuando no es suficiente la anterior. Se utiliza un dispositivo
que genera presion positiva que insufla aire, y va seguida de
una presion negativa que arrastra secreciones (Zafra Pires
and Barrot Cortés 2012).

Estrategias de tratamiento
Prevencion de problemas respiratorios

Es esencial evitar enfermedades y reducir la severidad de las
infecciones para prevenir problemas respiratorios y evitar
que estos empeoren. Entre las estrategias se recomienda:

+ Reducir la exposicion: Lavar las manos de la persona afec-
tada meticulosamente, y de todos aquellos que entren en
contacto con esta persona. Cuando no se pueda acceder
a aguay jabon, utilizar alcohol en gel para manos.

+ Alejarse de individuos con sintomas de enfermedad,
como goteo en la nariz, tos o fiebre.

- Evitar lugares muy concurridos como centros comercia-
les, subterrdneos y aeropuertos.

« Reducir la exposicién a grupos de nifios, como en guar-
derias o escuelas, durante la temporada de gripe y res-
friados.

- Evitar comer o tocarse la cara cuando sus manos no es-
tén limpias.

« Mantenerse hidratado y bien alimentado.

- No compartir comida, bebidas, cubiertos ni protector
labial con otros.

« Mantener actualizado el calendario de vacunacién: Va-
cuna contra la neumonia (neumococo) al menos una
vez luego de los dos afos. Vacunas contra la gripe todos
los afos (influenza). Vacunacién de rutina Se recomien-
da proteccion contra el Virus Sincicial Respiratorio (VSR)
en nifnos de menos de 2 anos considerados de alto ries-
go para infecciones por VSR. Si bien la droga protectora
no puede evitar el VSR, puede reducir la severidad de
los sintomas (Wang et al. 2012).

Por otro lado, en 2018 se publicé una revisién de las téc-
nicas de desobstrucciéon de las vias respiratorias en los
trastornos neuromusculares. Esta revision fue escrita por
un grupo de 21 expertos internacionales e informa acer-
ca de las técnicas de limpieza de las vias aéreas tanto en
adultos y ninos con ENM y las clasifica en dos bloques, por
un lado técnicas para vias proximales, y por otro, técnicas
para vias periféricas (Chatwin et al. 2018).

Técnicas de limpieza de las vias respiratorias proximales
(Zafra Pires and Barrot Cortés 2012)
Asistencia a la espiracion

La tos es el principal mecanismo de defensa contra cuer-
pos extranos en las vias respiratorias centrales. Las téc-

Tabla 5. Técnicas de limpieza de vias aéreas. Adaptado de Chatwin et al. 2018.

TECNICAS DE LIMPIEZA DE VIAS AEREAS

PROXIMALES

DISTALES

Asistencia a la Asistencia a la

espiracion inspiracion

Asistencia a la

inspiracion y la espiracion

Técnicas manuales

Oscilaciones de la pared toracica de alta

frecuencia

Tos asistida manual

Exuflacion mecanica

Inspiraciones simples

Inspiraciones acumuladas

Respiraciones simples

Inspiracion asistida + tos

asistida manual

Insuflacion/exuflacion

mecinica

Ventilacion de percusion intrapulmonar

Vendaje de la pared toracica
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nicas proximales son técnicas que tienen como objetivo
aumentar la tos ayudando a la inspiracién, la espiraciéon o
ambas. A menudo se describen como técnicas de "aumento
de la tos", que apoyan o imitan la tos. El objetivo principal es
eliminar la mucosidad de las vias respiratorias mas grandes
al aumentar la PFT.

Con la Tos Asistida, se ayuda a los musculos espiratorios a
generar aumentos suficientes en la presién intraabdominal
e intratoracica y o aumentar el flujo generado durante la
maniobra de la tos. Una tos eficaz es esencial para eliminar
las secreciones de las vias respiratorias mas proximales. Para
una tos efectiva, primero se necesita inspirar lo suficiente-
mente profundo; la glotis necesita cerrarse brevemente
para permitir un aumento de la presién intratoracica; segui-
do de una apertura glética expulsiva junto con una contrac-
cion abdominal, lo que resulta en la expulsion forzada del
aire. La capacidad reducida para toser conduce a la reten-
cion de secreciones, lo que predispone a una morbilidad
respiratoria progresiva.

« Tos asistida manualmente. Utiliza una maniobra manual
de empuje abdominal y una compresiéon costo-frénico
manual, o una combinacién de ellas para aumentar el flu-
jo de aire espiratorio. La técnica implica que el paciente
tome una inspiracién espontanea o asistida y al comienzo
de la tos se aplique una compresidn espiratoria. Se tie-
ne cuidado para asegurar que la direccién de la compre-
sion esté en linea con el movimiento de la pared toraci-
ca espiratoria, es decir, hacia abajo y hacia adentro; Esta
maniobra requiere que el paciente sea cooperativo, una
buena coordinacién entre el paciente y el cuidador, y un
esfuerzo fisico adecuado y, a menudo, una aplicacién fre-
cuente por parte del terapeuta o cuidador familiar. Puede
ser ineficaz en presencia de escoliosis severa. Ademas las
compresiones abdominales no deben usarse durante 1 a
1,5 h después de una comida, sin embargo, las compre-
siones toracicas se pueden usar para aumentar la PCF en
este momento. Las técnicas de compresion toracica de-
ben realizarse con precaucién en presencia de costillas
osteoporéticas. Desafortunadamente, dado que no se
ensefia ampliamente a los profesionales de la salud, esta
técnica estd infrautilizada.

« Exuflacién mecdnica. Esto es cuando un dispositivo meca-
nico de insuflacién-exuflacion (MI-E) administra presién
negativa (exuflacién) a través de una mascara facial com-
pleta o un montaje de catéter conectado a una via aérea
artificial. Esto tiene como objetivo aumentar el flujo de
aire espiratorio durante la maniobra de tos.

Asistencia a la inspiracién

« Inspiracion Asistida. La inspiracion antes de toser es limita-
da en pacientes débiles con ENM. El aumento de los volu-
menes pulmonares inspiratorios, a través de la inspiracion
asistida, se asocia con un aumento de la PFT. Estas técnicas
son métodos relativamente econdmicos para aumentar la
tos. La inspiracion asistida puede ser una sola inspiracién
(p. €j., inspiracion, espiracién, inspiracién, espiracion) o
inspiraciones acumuladas (p. €j., inspiracién, inspiracion,
inspiracioén, espiracion). Aunque la técnica se puede ad-
ministrar facilmente a través de una mascara de valvula
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de bolsa, algunos centros administraran la técnica a
través de un ventilador de volumen preestablecido, un
dispositivo de respiracién con presion positiva intermi-
tente (IPPB) o insuflacion desde un dispositivo MI-E, lo
que tiene implicaciones de costos y recursos. Cuando se
utiliza una mascara con valvula de bolsa para aplicar la
técnica, se debe utilizar el tamafo correcto para la edad
y el tamafo del paciente, es decir, lactante alrededor de
220-360 ml, nifios alrededor de 650 ml y adulto >1500
ml junto con el volumen correcto a entregar. En el caso
de que sean respiraciones acumuladas. Se le indica al
paciente que primero inhale profundamente y luego
aumente la capacidad inspiratoria a través de una serie
de inhalaciones sin que el paciente exhale, hasta que se
sienta lleno de aire. O al paciente se le proporciona pasi-
vamente una serie de respiraciones sin exhalar. Una vez
que el paciente esta cerca de su capacidad pulmonar
total, se le indica que tosa con o sin maniobras manua-
les de asistencia a la tos.

Tlustracién 11. Asistencia a la inspiracion con ambi. Elaboracion

propia.

Asistencia a la inspiracidn y la espiracién

« Inspiracion asistida combinada con asistencia manual
de la tos. Esta técnica combina los efectos fisioldgicos
de inflar el sistema respiratorio a su volumen deseado
con la compresién del abdomen o el térax para aumen-
tar el flujo de aire espiratorio junto con una mayor capa-
cidad inspiratoria. Por lo tanto, esto tiene la capacidad
de aumentar aun mas la PCF.

« Insuflacién - exuflacién mecdnica Los expertos sugie-
ren que el uso de MI-E en pacientes muy débiles es una
prioridad. Sin embargo, pocos ensayos han estudiado
los limites de efectividad de MI-E, o su eficacia y seguri-
dad a largo plazo. Los dispositivos MI-E brindan una ins-
piracion profunda a los pulmones (insuflacién) seguida
inmediatamente por una espiracién profunda (exufla-
cién), mediante la aplicacién secuencial de cambios de



NPunto

presidn positivos y negativos a través de una mascara facial
completa o un montaje de catéter conectado a una via aé-
rea artificial. La insuflacion tiene como objetivo “llenar” los
pulmones y la exuflacién tiene como objetivo “vaciar” los
pulmones de aire. El cambio rapido de presiones positivas
a negativas tiene como objetivo simular los cambios en el
flujo de aire que ocurren durante una tos normal, lo que
podria ayudar a eliminar las secreciones. Te6ricamente,
MI-E compensa tanto las capacidades inspiratorias como
espiratorias débiles. Es posible coordinar el cierre glético y
la apertura de los ciclos MI-E cuando se le indica que tosa.
La configuracién del dispositivo MI-E implica el ajuste de
las presiones positiva y negativa, los tiempos inspiratorios,
espiratorio y de pausa (segundos) y el caudal inspiratorio
(L/min). Un tratamiento MI-E generalmente consta de va-
rias fases de tos y periodos de descanso. Estos periodos
ciclicos se repiten varias veces o hasta que las secreciones
se expulsan sustancialmente. Se puede proporcionar una
asistencia manual a la tos adicional durante la exuflacién
(generalmente en pacientes mas débiles).

Técnicas de limpieza de vias respiratorias periféricas (Ba-
rros et al. 2018; Chatwin et al. 2018; Marti Romeu and Ven-
drell Relat 2013; Zafra Pires and Barrot Cortés 2012)

Las técnicas de limpieza de vias aéreas periféricas tienen
como objetivo mejorar la ventilacién, despegar las secre-
ciones y mejorar el transporte de moco desde las vias res-
piratorias periféricas a las vias respiratorias centrales. Entre
estas técnicas estan:

Técnicas manuales (MT)

Consisten en percusidn toracica y vibraciones o sacudidas
Las vibraciones tordacicas consisten en una fuerza extrato-
racica rapida al comienzo de la espiracidn, seguida de com-
presiones oscilatorias hasta que se completa la espiracion
La falta de efectos fisioldgicos claros y una base de eviden-
cia representan las limitaciones de las técnicas manuales en
NMD.

Técnicas instrumentales
Contamos con:

- Dispositivos externos de oscilacién-compresién a alta
frecuencia de la pared toracica(HFCWO) o dispositivos de
variacion de presion (HFCWC). Estos ultimos, proporciona
compresién de la pared toracica a frecuencias similares a
la frecuencia de resonancia del pulmén, entre 5y 20 Hz.
La frecuencia inicial serd aproximadamente de unos 5 Hz
que irdn aumentando progresivamente hasta llegar a los
10-15 Hz. Hasta el momento los tratamientos son indivi-

diagnosticados de patologias que precisen de un siste-
ma mecanico de aclaramiento mucociliar como pueden
ser la Fibrosis Quistica, bronquiectasias, trastorno neu-
romuscular crénico o antecedentes de neumonia cuan-
do, ademads, hayan fracasado otros métodos de limpieza
pulmonar evidenciando un cumplimiento de la terapia.
También en pacientes con retencién de secreciones y
dificultad para una expectoracién eficaz que requiere
una necesidad adicional de manipulacién toracica.

Ventilacién de percusién intrapulmonar (IPV). Este siste-
ma mejora la limpieza de las vias respiratorias y la fun-
ciéon pulmonar en pacientes con ENM. La IPV suministra
percusiones a alta frecuencia, alto flujo y baja presion,
superpuestas al patrén respiratorio del paciente con la
intencion de reclutar alveolos colapsados y movilizar
secreciones bronquiales en las vias aéreas distales. Se
administra a través de un dispositivo neumatico que
suministra aire a los pulmones a frecuencias de 100
a 300 ciclos por minuto a presiones maximas de 10 a
40 cmH,0. El aire entra en los pulmones, los expande, y
la frecuencia que lleva el aire produce una vibracion que
contribuye a aumentar el tamafio de las vias respirato-
rias. De esta forma, se reclutan més unidades pulmona-
res a nivel distal mas alld de las secreciones acumula-
das. Esta técnica de fisioterapia respiratoria puede ser
aplicada en el estado agudo o crénico de la patologia
e independientemente de la edad y colaboracién del
paciente. Ademas de movilizar secreciones bronquiales
de vias aéreas distales y medias hacia vias proximales y
reclutar alveolos colapsados consigue mejorar el inter-
cambio gaseoso. Ademas, aunque no es un nebulizador
aconsejado para la administracién de medicacién inha-
lada, puede ser utilizado para la humidificacion de las
vias aéreas.

Vendaje de la pared tordcica (CWS) es la restriccién de la
pared toracica mediante la aplicacion de material elds-
tico alrededor del térax. La sujecion a través de CWS re-
duce pasivamente la capacidad residual funcional (FRC)
sin utilizar los musculos espiratorios. Se ha demostrado
que esto es beneficioso para la eliminacién de las se-
creciones pulmonares. Los principios y efectos fisiol6gi-
cos de CWS son similares a los del drenaje autégeno. El
torax vendado disminuye la distensibilidad del sistema
pulmonar, mientras que aumenta el trabajo respiratorio
y la disnea. Para prevenir este riesgo, la técnica se realiza
ampliamente con soporte ventilatorio.

El uso de estas técnicas es posible en lactantes, nifios y
adultos, incluso en presencia de traqueotomia y/o falla
bulbar o deterioro intelectual.

dualizados o basados en programas preestablecidos por
el fabricante. A menudo, los tratamientos en NM se rea-
lizan con ciclos de 5 minutos aproximadamente o hasta
que el paciente siente la necesidad de toser Con este sis-
tema se movilizan las secreciones bronquiales desde las
vias aéreas distales a centrales y disminuye la viscoelasti-
cidad del moco al producirse modificaciones de las carac-
teristicas reoldgicas del moco. Es importante sefalar que
estd indicado en pacientes mayores de 2 aflos de edad,
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Sistemas de soporte respiratorio (Barros et al. 2018; Zafra
Pires and Barrot Cortés 2012)

En caso de que sea necesario, existen dos modos basicos
de asistir con la respiracién, la ventilacién mecanica no in-
vasiva VMNI, y la Ventilacién Mecanica Invasiva VMI. En un
documento de consenso de cuidados y manejo de miopa-
tias congénitas se desarrolla de manera clara los tipos de
asistencia ventilatoria asi como los problemas que pue-
den surgir y su posible solucion. (Wang et al. 2012)
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Tabla 6. Tipos de asistencia ventilatoria. Adaptado de Wang et al. 2012.

TIPOS DE ASISTENCIA
VENTILATORIA

VENTILACION MECANICA NO INVASIVA
(VMNI)

VENTILACION MECANICA INVASIVA

Presion positiva binivel (BPAP)

Presion continua positiva (CPAP)
Ventilacion por presion positiva intermitente (IPPV)
Ventilacion de asistencia proporcional (PAV)
Ventilador con presion o un volumen determinado

Ventilador sipper o *con sorbete™

Tubo endotraqueal
Traqueostomia temporal

Traqueostomia permanente

Ventilacién mecdnica no invasiva (VMNI)

El soporte respiratorio no invasivo brinda flujo de aire de un
ventilador o maquina respiratoria hacia los pulmones, utili-
zando diferentes dispositivos o interfaces y un ventilador.

Los sistemas de interfaz pueden ser:
« Dispositivo bucal .

« Mascara nasal.

- Almohadillas nasales.

- Mascara facial.

- Mascara con casco.

Por su parte, un ventilador es un dispositivo simple que ac-
tua como un par de fuelles, y ayuda a mejorar su respira-
cién. El ventilador realiza una leve presidon que ayuda a los
pulmones a expandirse. Existen varios métodos que ejercen
ya sea una cierta presion de aire o un volumen de aire espe-
cifico. Algunos ejemplos son:

+ Presion positiva bi-nivel de las vias respiratorias (BPAP)
Presién positiva bi-nivel de las vias respiratorias (BPAP):
Los ventiladores BPAP administran aire a través de un
tubo que se conecta a una mascara, que cubre solo la na-
riz, o cubre tanto la nariz como la boca. Permite que el
aire ingrese y salga de los pulmones. La mascara puede
retirarse facilmente cuando no esta siendo utilizada. El
BPAP ayuda a corregir los niveles bajos de oxigeno y ni-
veles altos de didxido de carbono, y permite un descanso
a los musculos respiratorios. El BPAP puede utilizarse du-
rante la noche, durante una siesta, cuando se esta enfer-
mo, intermitentemente durante el dia o todo el dia. Es el

tratamiento mas comun para una ventilacién deficiente
en casos de MC y ayuda a mantener los pulmones en
buen estado de salud, y la caja toracica flexible. Tam-
bién mejora la calidad de vida brindando mejores nive-
les de energia y mejor concentracién, y puede prevenir
problemas respiratorios como infecciones.

- Presion continua positiva de las vias respiratorias (CPAP)
no apropiado para hipoventilacion en pacientes con MC.
El CPAP es un tratamiento que utiliza presion de aire con-
tinua para mantener la parte posterior de la garganta
abierta. No es apropiado para personas con afecciones
neuromusculares porque no brinda suficiente asistencia
respiratoria y de hecho dificulta ain mas la respiracion.
Esta disefado Unicamente para personas con apnea del
sueno. No es apropiado para tratar pacientes con hipo-
ventilacién debida a debilidad muscular.

« Ventilacién por presién positiva intermitente (IPPV).

Ventilacién de asistencia proporcional (PAV) que brinda
asistencia de volumen y flujo con cada respiracion.

Ventilador, que realiza una respiraciéon con presién o un
volumen determinado.

- Ventilador sipper o "con sorbete": Este dispositivo se
coloca cerca del rostro con una pieza bucal conectada
a un ventilador. El usuario cierra la boca alrededor de
la pieza bucal cuando necesita asistencia para respirar.
Abastece al paciente con un volumen de aire para ha-
blar y respirar al mismo tiempo.

Los efectos secundarios asociados a la utilizacion de dis-
positivos de ventilaciéon no invasivos incluyen irritacién
de la piel, hinchazon, reflujo y sequedad.
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« Derrames de la mascara e irritacion ocular. Ambos pue-
den aliviarse cambiando la méascara por una que se adap-
te mejor, utilizando parches dérmicos de gel para "tapar"
cualquier orificio en la mdscara, y colocando gel ocular o
gotas en los ojos, o utilizar una mascara sobre los ojos.

Irritacion de la piel y llagas causadas por una mascara de-
masiado ajustada, un tamafo equivocado, o un disefio
no adecuado para su rostro. Esto se soluciona cambiando
por una mascara diferente que se adapte mejor, o utili-
zando dos mascaras y alternando su uso; aplicando cre-
mas o compresas dérmicas de gel para prevenir llagas por
presién o piel seca, o aflojando las bandas que sujetan la
mascara levemente. Existen muchos tipos de interfaces
para elegir, y es posible encontrar una mascara que sea
comoda.

Hinchazdén causada por aire que ingresa en el estémago.
Esto puede prevenirse ajustando la configuracion de pre-
sion en la maquina para evitar que el aire quede atrapado,
o cambiando de mascara. Algunas medicaciones evitan la
hinchazén, como aquellas que promueven la movilidad
del sistema digestivo.

Reflujo causado por ventilacién asistida. Puede resolver-
se con medicacion que alivie los sintomas, ajustando la
configuracién de presién en su maquina, o colocando al
paciente en una posicion mas vertical durante el sueno.

Sequedad. Puede resolverse aumentando la cantidad de
agua ingerida durante el dia o utilizando un humidifica-
dor con su ventilador, que humidifique el aire respirado.
Esto ayudara a evitar labios secos, secreciones mds espe-
sas y sangrados nasales que puedan presentarse.

Ventilacion Mecdnica Invasiva (VMI)

» Tubo endotraqueal: pequefio tubo que ingresa directa-
mente en la trdquea para asistir en la respiracion. Usual-
mente, esta forma de ventilacidén invasiva solo se utiliza
temporalmente y en situaciones de emergencia para pa-
cientes que usualmente no requieren ventilacién o que
utilizarian un método no invasivo. Se utiliza mas comun-
mente durante la etapa neonatal en aquellos nifos con
MC con dificultades respiratorias graves asociadas con su
debilidad muscular. También puede utilizarse en nifos
de mayor edad o adultos con MC en caso de internacion
hospitalaria por dificultades respiratorias severas causa-
das por una enfermedad, o como resultado de una recu-
peracién tardia de una cirugia.

Traqueotomia: Una traqueotomia es un pequeio orificio
realizado por un cirujano en la base de la garganta, para
poder ingresar un tubo directamente la traquea. Luego, el
tubo central de la maquina se conecta directamente con
el tubo colocado en la garganta. Esto puede ser necesario
en personas que necesitan ventilacion mecanica de largo
plazo y que no tuvieron éxito con métodos no invasivos.
A veces, una traqueotomia es temporaria, luego de una
cirugia o enfermedad, y puede retirarse posteriormente.
Los principales motivos para elegir una tragqueotomia
en lugar de ventilacién no invasiva son debilidad de los
musculos de la garganta y necesidad de asistencia respi-
ratoria todo el dia. El proceso de colocaciéon de un tubo
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directamente en la traquea recibe diferentes nombres
en diferentes partes del mundo. La decisién de realizar
una traqueotomia debe considerarse cuidadosamen-
te junto con su familia y equipo médico. Para algunas
personas con MC, resulta un procedimiento necesario y
que puede salvar la vida.

Con respecto a la asistencia (Polastri et al. 2019) venti-
latoria puede suponer una herramienta de tratamiento
modificando los valores de oxigenoterapia. En un estudio
sobre el tratamiento de fisioterapia en una paciente adul-
ta con NM que recibi6 intervencién de fisioterapia respi-
ratoria en un ingreso hospitalario por exacerbacion agu-
da se realizd una intervencién conjunta de ejercicios de
fisioterapia respiratoria y modificacion de los valores del
soporte ventilatorio. De manera inicial la paciente tenia
un tratamiento de oxigenoterapia (1L/min) y ventilacién
domiciliaria no invasiva con presién positiva en via aérea
en dos niveles BiPAP dos horas por la mainana, 2 horas por
la tarde y nocturno. Con una presion positiva inspiratoria
en via aérea IPAP de 18cmH,0 y una presién positiva es-
piratoria en las vias aéreas EPAP de 3cmH,0. con una fre-
cuencia de 12 respiraciones por minuto. La espirometria
mostraba un cuadro clinico compatible con enfermedad
pulmonar restrictiva grave con CVF 15% y un VEF1 17%.
Se realizaron también estudios de grosos de diafragma,
gasometria arterial y un TAC-scan que revel6 la presencia
de fendmenos de disventilacion y bronquiectasias. Du-
rante la intervencién se realizaron sesiones diarias de VNI
nasal en la que se increment6 la EPAP de 3 a 4 cmH,0 para
lograr mayor reclutamiento alveolar. También se incre-
mentd el numero de respiraciones por minuto, pasando
de 12 a 14r/min. Se adaptd también nueva interfaz cam-
biando la nasal por una oronasal. Esto junto a los ejercicios
respiratorios hicieron que al alta la paciente mostrase una
mejoria en el trofismo del diafragma en comparacién con
el ingreso hospitalario. Y ganancias en la presion inspira-
toria maxima junto con una reduccién de las horas diarias
de ventilacion asistida. No fue posible definir si el grosor
del diafragma aumenté como resultado de una interven-
cién especifica o mediante la combinacién de multiples
intervenciones.

Ejercicios respiratorios (Barros et al. 2018; Marti Romeu
and Vendrell Relat 2013; Polastri et al. 2019)

Como hemos visto, los ejercicios terapéuticos son otra he-
rramienta para el tratamiento respiratorio de las ENM ya
que ayudan a mejorar la expansién toracicay disminuye la
hipoventilacién alveolar. En el estudio de Polastri et al. Se
realizé un programa de 8 sesiones, 1 diaria realizadas por
la mafana. Estos ejercicios se distribuyeron en varios tipos
(Polastri et al. 2019, tabla 7).

Ejercicios administrados por el fisio

Se proponen ejercicios orientados a mejorar la expansion
toracica del paciente, aumentar el volumen corriente y
asi contrarrestar la baja ventilacion alveolar. En el estudio
utilizaron un sistema EzPAP a través de una boquilla con
presidon suministrada de 10cmH,0. Para obtener esta pre-
sién se necesita un caudal de 8L/min, contactando el dis-
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Tabla 7. Ejercicios de fisioterapia respiratoria. Los ejercicios con (*) estdn propuestos como herramienta terapéutica en el estudio de (Polastri et al.
2019). Elaboracion propia.

EJERCICIOS
ADMINISTRADOS
POR EL FISIO

EJERCICIOS
SUPERVISADOS
POR EL FISIO

EJERCICIOS

AUTOADMINISTRADOS

EXPANSION TORACICA*
AUMENTO DE VC*
SISTEMA EzPAP*

RESPIRACIONES ESPIROMETRO DE
DIAFRAGMATICAS EN INCENTIVO
SUPINO* INSPIRATORIO*

TECNICAS DE
ESPIRACION FORZADA
ELTGOL
ELPr
EDIC
AFE

positivo a un caudal de pared con un FiO2 del 21% (Polastri
etal. 2019).

Otros ejercicios que podrian incluirse en esta categoria son:

« Técnicas de Espiracion forzada (TEF). Son complemen-
tarias a las técnicas espiratorias lentas para completar el
drenaje de secreciones del arbol bronquial. Su objetivo
es drenar las secreciones bronquiales de las vias aéreas
medias y proximales y facilitar su expulsiéon. Consiste en
una espiracion forzada realizada a alto, medio o bajo vo-
lumen pulmonar. Esta técnica es una maniobra de limpie-
za bronquial convenientemente en las secreciones que se
encuentran proximales a la traquea, se aplica en el tiem-
po espiratorio del paciente donde el fisioterapeuta realiza
una presion en la pared costal anterolateral, superando
el movimiento natural de la caja tordcica en la espiracién
espontanea. Es importante resaltar que esta contraindica-
da en pacientes con debilidad muscular y/o que no sean
capaces de inspirar un volumen de aire suficiente previa-
mente al esfuerzo tusigeno, asi como los que no puedan
aumentar el flujo espiratorio tras contraccién de la mus-
culatura espiratoria.

« Espiracién lenta total con la glotis abierta en decubito
lateral (ELTGOL). La finalidad de esta técnica es llevar las
secreciones de los bronquios periféricos a los de mayor
calibre. La espiracién lenta comienza en la capacidad re-
sidual funcional y continua hasta el volumen residual y se
realiza decubito homolateral de la regiéon con acumula-
cion de secreciones. La posicidon del pulmoén infralateral
estd sometida a un aumento de presién por el pulmén
supralateral y el empuje de las visceras, por lo tanto esta
mas desinsuflado y es mas facil de insuflar. De esta forma
experimenta un gran cambio de volumen durante la ins-
piraciény por lo tanto una mayor ventilacion. Esta técnica
estd indicada en pacientes con bronquiectasias e hiperse-
crecién (independiente de la etiologia) y contraindicada
en pacientes que tienen una alteracién de la ventilacién

EJERCICIOS CON
SISTEMA DE PRESION
ESPIRATORIA POSITIVA*

DRENAJE AUTOGENO

y/o perfusion en decubito infralateral., pacientes con in-
capacidad de adoptar/mantener la postura en decubito
lateral, pacientes que estén en un episodio de hemopti-
sis, no colaboradores o con inestabilidad.

« Espiracién Lenta Prolongada (ELPr). Se trata de una téc-
nica pasiva de ayuda espiratoria aplicada a nifos. Por
medio de una presion manual toracoabdominal lenta
pasiva, comienza al final de una espiracion espontanea
y continua hasta el volumen residual.

« Ejercicios a débito inspiratorio controlado (EDIC). Estos
ejercicios se realizan en decubito lateral situando el pul-
moén que hay que tratar en supralateral. Son maniobras
inspiratorias lentas asociadas al movimiento del brazo
supralateral de forma que se aprovechan los efectos
de la expansién regional pasiva de los espacios aéreos,
especialmente los mas periféricos del pulmén suprala-
teral. Se realizan inspiraciones lentas y profundas segui-
das de una pequefa parada inspiratoria consiguiendo
asi una hiperinsuflacion relativa del pulmén supralate-
ral y el aumento del didmetro transversal del térax.

« Aumento del Flujo Espiratorio (AFE) Se trata de un au-
mento activo o activo-asistido del volumen y velocidad
del aire espirado con el objetivo de la movilizacién y la
evacuacién de las secreciones bronquiales. Se realiza con
glotis abierta y se utilizan espiraciones o bien forzadas
o lentas, con un volumen altos o bajos y pueden variar
también la velocidad, fuerza y duracién. Para movilizar
las secreciones desde las vias pulmonares altas hacia la
trdquea. Con un flujo espiratorio forzado movilizaremos
secreciones situadas en vias proximales y con un flujo
espiratorio mas lento, las secreciones mas distales.

Ejercicios supervisados por el fisioterapeuta

Se instruye al paciente para realizar respiraciones dia-
fragmaticas y ganar ventilacion a nivel de las bases pul-
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monares. Se ensefan y entrenan ejercicios en supino que
se realizardn con una mano en la zona del epigastrio y una
almohada debajo -de las rodillas del paciente. Ademas Una
vez desobstruido el parénquima pulmonar no debemos ol-
vidarnos de reeducar el patrén ventilatorio haciendo un uso
correcto del diafragma, de reentrenar la musculatura respi-
ratoria etc. Los diferentes decubitos trabajaran la parte del
diafragma que esté en

Ejercicios autoadministrados
Se ensena al paciente:

« Elusoy manejo del espirémetro de incentivo inspiratorio.

.Im!.!;lrl:lr

Ilustracion 12. Espirdmetro de incentivo inspiratorio. Elaboracion pro-

pia.

« El uso de un dispositivo de presidon espiratoria positiva
PEP para conseguir una respiracion con resistencia y au-
mentar la capacidad residual funcional. Estos sistemas
basan su funcionamiento en conseguir una resistencia al
flujo espiratorio, con el objetivo de generar una presién
positiva intrapulmonar, en el interior de las vias aéreas,
que aumenta cuanto mayor sea el grado de resistencia
generada por el dispositivo. El aumento de la presién po-
sitiva ayuda a prevenir el colapso prematuro de las vias
aéreas durante la espiracion. De esta forma se provoca
un aumento del tiempo espiratorio y de esta forma au-
menta el volumen de reserva espiratorio. Ademas consi-
gue reclutar regiones alveolares colapsadas. La paciente
pudo realizar de dos a tres sesiones diarias de ejercicios
de espirdbmetro con 10 respiraciones cada una. El manual
de la SEPAR no incluye los sistemas PEP entre las posibles
estrategias terapéuticas para pacientes con ENM por con-
siderar que la debilidad muscular imposibilita la realiza-
ciéon de estas técnicas. Sin embargo otros estudios como
el de Polastri la si la incluyen como opcidn terapéutica en
el manejo del paciente con NM.

Revista para profesionales de la salud

Tlustracién 18. Diferentes dispositvos de fisioterapia respiratoria. De
izquierda a derecha. Flutter®, Acapella® y Peak Flow Meter®. Ela-

boracion propia.

Dentro de este grupo si fuera adecuado también podrian
plantearse ejercicios como

- Drenaje Autdgeno (DA). La técnica se basa en el prin-
cipio que afirma que, a mayor flujo espiratorio mayor
evacuacion de las secreciones. Y consiste en realizar
los mejores flujos espiratorios sin la necesidad de rea-
lizar espiraciones forzadas. Seleccionando el volumen
al que se respira se puede actuar en distintas genera-
ciones bronquiales. Se realizaran respiraciones a bajos
voliumenes pulmonares, a medios y a altos. El objetivo
de esta técnica es despegar, movilizar y recolectar las
secreciones desde las vias mas distales hacia las proxi-
males. Para, una vez alli, facilitar la expectoracién me-
diante técnicas de aumento del flujo aéreo espiratorio.
Con esta técnica se busca ademas evitar el colapso pre-
maturo de la via aérea y el sobreuso de la tos. Existe una
modalidad activa con mayor uso en patologia como la
Fibrosis Quistica, y otra modalidad asistida con pacien-
tes menos colaboradores. Durante la realizacién de la
técnica se busca una respiracion controlada. El pacien-
te ajusta la frecuencia, la localizaciéon y la profundidad
de la respiracion. Una vez que el paciente ha aprendi-
do bien la técnica puede realizarla el solo en su casa sin
ayuda del fisioterapeuta. Puede usarse de forma activa
o asistida (Marti Romeu and Vendrell Relat 2013).

CONCLUSIONES

La fisioterapia respiratoria constituye una herramienta de
primera eleccion en el tratamiento de la miopatia nemali-
nica. Un adecuado conocimiento de la historia natural de
la enfermedad, asi como una valoracién inicial que inclu-
ya datos de espirometria sentado y en decubito, signos
de hipoventilacion, estudios de imagen del diafragma,
asi como los valores de Presidn Inspiratoria y Espiratoria
Méxima, y el Pico Flujo de Tos, son imprescindibles para
poder enfocar el tratamiento de manera adecuada y po-
der cuantificar los cambios producidos con la interven-
cion de fisioterapia.



Esta intervencién se centrara en tres niveles principalmen-
te, la asistencia al drenaje de secreciones con técnicas de
limpieza de vias aéreas distales y proximales ya sea de for-
ma manual o instrumental, el soporte ventilatorio con siste-
mas de Ventilaciéon Mecanica Invasivas o No invasivas (VMI,
VMNI), y la realizacion de ejercicios de fisioterapia respirato-
ria realizados por el fisioterapeuta, supervisados por el fisio-
terapeuta o autoadministrados por el paciente.
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Anexo 1

procedimientos SEPAR. Vol. 25, edited by Respira. Fun-
dacion Espafiola del pulmén. SEPAR.

Apellidos v Nombre del paciente:

Fecha de nacimisuto :

MEDICION de la FUNCION MOTORA
en las enfermedades neuromusculares
MFM

TABLA DE PUNTUACION

L, de histaria :

Fechz de evaloacion :

Ik s Dhis mHith i

Nombre del evahmador -

Diagnostico :

La MFLM es una excals de evaluacion precisa, estsndarizads, concebida v validada por el srupo de estudio
MFM pars rpedir las capacidades motorss funcionales de pacientes con enfermadades nevromuscnlares, La
avaluacion reiterads con Ia MFM en diferentes periodos, parmite medir los cambios de l2s capacidades

motoras funcionales del paciente. El esguema de puntuacion que zigue debe sarvir como indicacion general
Todos los items poseen indicaciones especificas para cada puntuscion. La utilizacion de estas indicacionss ez
imperativa para poder evaliar cada ftem. Todas astas indicaciones astan descritas en el Mamual del usuario’.

ESQUEMA DE PUNTUACION:

a = no puede inicizr 12 prusha o no puede mantener la posicion de partida
= realiza parcialmente &l gjercicio
2 = realiza el movimiento indicado de manera mcompleta, o complstamente

pero de fonua imperfacta (compensaciones, duracion insuficiente de
mantenimiento de 12 posicion, lentitad, falta de control del movimisnto etc.)

3 = realiza completaments, « normalmernte » el ejercicio, el movimients e
controlado, dominzdo, divizido v realizado a velocidad constants.

Para cualquier otra informaciéon puede ponerse en con-
tacto con: Docteur Carole Bérard, Service de Rééducation
Pédiatrique I'Escale, Centre Hospitalier Lyon Sud, 69495 Pie-
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rre- Bénite Cedex, France.Tel. 04 78 86 16 66 o correo elec-
tronico: carole.berard@chu-lyon.fr
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Puntuacion

D1

D2

D3

1. ACOSTADO BOCA ARRIBA. CABEZA EN EL EJE: mantiene la cabeza en el eje
después la gira completamente de un lado después del otro.
I B R O 3 o B A R G

Lid b e

2. ACOSTADO BOCA ARRIBA: mantiene la cabeza y la mantiene levantada.
B B S e S R R S R

3. ACOSTADO BOCA ARRIBA: doblando la cadera vy la rodilla mas de 90° despegar el

pie del suelo.
T ) Pl ot i e S M M e L Ner I g PO DR s

lado : derecha O izquierda

I T )

Lad bed et | a3 el et

4. ACOSTADO BOCA ARRIBA, PIERNA SUJETA POR EL EXAMINADOR: de la
posicion pie relajado en flexion plantar, realiza una flexion dorsal del piga 90° respecto a

la piena
o L 1 T

ldo:  derechal  izguierdad

o dad
bad Ped =

5. ACOSTADO BOCA ARRIBA: levanta una mano del suelo y la Ileva hasta el hombro
opuesto.
COMERIATIONT . oo s S S e S

lado : derecha O izquierda O

uuduau
Lad bl s

6. ACOSTADO BOCA ARRIBA, MIEMBROS INFERIORES SEMI FLEXIONADOS,
ROTULAS EN EL ZENIT Y LOS PIES DESCANSAN SOBRE EL SUELOQ: levanta la
pelvis, columna lumbar, pelvis v muslos alineados y pies proximos.

D IR RPET I TR om0 o T A8, o

Sy I By
bid bed ==

7. ACOSTADO BOCA ARRIBA: se gira boca abajo y despeja los miembros superiores
de debajo del cuerpo.
COMRICITON S o mmaonass i ssn s o s s S S A A S A RSN

1ad0de‘emaummefdau

Iy y
Lad  Ped e

8. ACOSTADO BOCA ARRIBA: zin apoyo de los miembros superiores se sienta en el
suelo.
B T O OSSO

Jd Jdd
Lad bl =t

9. SENTADO EN EL SUELQ: sin apoyo de los miembros superiores mantiene la
estacion ggmmes capaz de mantener el contacto entre las 2 manos.
comentarios :.

10. SENTADO EN EL SUELOQ, UNA PELOTA DE TENIS SITUADO DELANTE
DEL SUJETO: sin apoyo de los miembros superiores se inclina hacia adelante, toca la

pelota vy luego se endereza.
COMBRIATIOS T oo e e e emnnnan

lado : derecha O izquierda O

UudJdgduuy
L e I S Y ]

11. SENTADO EN EL SUELO: se pone de pie sin apoyo de los miembros superiores.

comeniarios -

1l Lad Ped bt

Subtotal pigina 1

L) '

D2=

D3=
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_______________________________________________________________________________________________________________________ Funtuacion

Items Report pagina 1 D1= |D2= D3=

12. DE PIE: sih apoyo de los miembros superiores, se sienta en 1a silla manteniendo los
pies proximos.
I T S R S B A SR ARG

[ W Sy Wy
[ —

13. SENTADO EN LA SILLA: sin apoyo de los miembros superiores y sin apoyo
contra el respaldo de 1a silla mantiene la posicion sentada, cabeza y tronco en el gje.
BRI OIS s st i A R A S S A A R ARy S

14. SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, CABEZA
POSICIONADA EN FLEXION: de la posicion cabeza flexionada completamente,
levanta la cabeza y después la mantiene levantada, movimiento y mantenimiento se
hacen con la cabeza en el eje.

EOMRBTHTIIIOE . conmanmsnss sssnssininsSassssmsss e s S S5 0 O S S o S SRS

Jduodiuldduy
il Ped e | B =

15. SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA ANTE-BRAZOS PUESTOS SOBRE
LA MESA, CODOS FUERA DE LA MESA: lleva a la vez las 2 manos sobre la cima
del craneo, la cabeza y el tronco permanecen en el eje.

COMERUAPIOS et n s e s e s m e st 2asmeenan

Ll b e S

16. SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, EL LAPIZ SITUADO
SOBRE LA MESA: coge el lapiz con una mano, codo en extension completa al final
del movimiento.

B S e B R B i

Uodd Ry Ry Wy

Ll bl

1ad°dmc}1aaizqmefdau

17.SENTADOENTLASIIT A OEN SU SILLA, 10 MONEDAS SITUADASENTLA
MESA: coge sucesivamente v almacena 10 monedas de 10 céntimos en una mano al
cabo de 20 segundos.

COMBRIGPION i it et i i S S e S St i i

[y
Lid bl e

lado : derecha O izquierda

18. SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, UN DEDO PUESTO
EN EL CENTRO EN UN CD FIJO: realiza el giro completo del CD con un dedo, sin
apoyo de la mano.

COBHEIEIOINTOS i smmsmmsssioisasiniivks s atimsoiste s oo S S A S BN

oodd
id bd =

1adodmcha[]m;merdag

19. SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, EL LAPIZ SITUADO
SOBRE LA MESA: coge el lapiz situado al lado de su mano luego dibuja una serie
continua de bucles de 1 cm de altura en un cuadro de 4 cm de longitud.

[y Wy
W B e S

Intento n%1

Intento p%.2

e T i e I O

lado : derex:-ha a o izéuierda-c-l B -

20. SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, UNA HOJA DE
PAPEL SITUADA EN SUS MANOS: rompe la hoja doblada en 4 comenzando por el

pliegue.
M BTN s s R R R S R e wmeiginaiai

0 odoo
il el =

- Subfolpigima2| DI- | D> | 0>
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ItemsReporte pigina 2

D1

D2=

D3=

"] SENTADOENLASIIA OENSUSILLA DE RUEDAS LA PELOTADE
TENIS SITUADA SOBRE LA MESA: coge la pelota luege gira su mano
cumpletamente sujeta:ldo la pelota

comeniarios :

lado:  derechad izquierda

=
a1
a2

22. SENTADO EN LA SILLA O EN SU SILLA DE RUEDAS, UN DEDO
PUESTO EN EL CENTRO DE UN CUADRADO FIJO: levanta el dedo y lo pone
sucesivamente en el centro de las 8 casillas del cuadro sin tocar el coadrilatero.
I T N s S i S

lado ; dmcha EI mqmerda a

|y oy
I i — ]

23, SENTADOENLASIIIA OENSU SILLA DE RUEDAS, MIEMBROS
SUPERIORES ALO LARGO DEL CUERPO: pone a la vez los 2 antebrazoshwo
las manos sobre la mesa.

COMBRIEITOSE oo emae e e enenmm e e e e e s emnmamamn e s pmmsmmmsmmtnnm e = ssmsnnnn

[y iy
el Pl e 23

24 SENTADO EN LA SILLA: ze pone de pie, sin apoyo de los miembros
superiores, los pies proximos.
L R e

25. DE PIE. CON APOYO DE LOS MIEMBROS SUPERIORES SOBRE UN
MATERIAL: se suelta luego mantiene la estacion de pie con los pies proximos,
cabeza, tronco y miembros en el eje.

Lot T e e R e L T SR e S

i bd et OO |3 bd e O

26. DE PIE. CON APOYO DE LOS MIEMBROS SUPERIORES SOBRE UN
MATERITAL : Sin apoyo de los miembros superiores levanta un pie, 10 segundos.
L L e T e PN

lado:  derechad izquierda O

{1 oy By

Lad  bed b D

27. DE PIE: sin apoyo, se baja o si inclina, toca el suelo con una mano luego se
levanta
BRI e L R S R S

“S DE PIE SH\ APOYO reahza 10 pasos hac:ia adeiante wbre los 2 talones.
O R S s s B s e s iaisn

29. DE PIE SIN APOYO: realiza 10 pasos hacia adelante sobre una linea recta
comentarios :

30. DE PIE SIN APOYO: corre 10 metros.
COPIEFIIEIFIOE oot e e et e ee e s na e emm s eaemnn <enesiannn

31. DE PIE SOBRE UN PIE SIN APOYO: salta 10 veces seguidas en el sitio.
COMRMINIOT = .vosisiccmmmmmsinsssrinmssinson B e S e s

lado : derecha O izquierda

32. DE PIE SIN APOYO: sin apoyo de los miembros superiores llegaala
posicion de cuclillas luego se levanta, 2 veces seguidas.
comentarios :

JuddjduldJdududJduul Ul duud dud

ch‘-’l‘d'—"‘g Lad Pod bt T | L3 Bed bt T | L3 bed bed O | W Bl et T | bed e O

D2=

D3=
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MFM
RESUMEN DE PUNTUACION

DIMENSION CALCULODELAS PUNTUACIONES
EN % POR DIMENSION

‘D1 Estacién de pie y transferencias | Lotal Dimensibn 1= | _ CX100=_10 %)
; ‘ 5 S ] =
'D2. Motricidad axial y proximal ;‘ Total Dimension 2= | X100= . ..._%
5 i B S
'D3. Motricidad distal Total Dimensién 3 = | X100=......%
: i 7x3 L2l |
PUNTUACION TOTAL = total de puntuaciones X 100
32X3
= X 100
06

= BT

Cooperacion del paciente : nula media optima

Particularidades durante este examen MFEM :
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Anexo 2. Evaluacion clinica y respiratoria (adaptado de Carvalhais M (Carvalhais 2020)

I - IDENTIFICACION
Nombre del paciente
Direccion
Teléfono
I1- DATOS SOCIODEMOGRAFICOS
Fecha de nacimiento:
Fecha de evaluacion :
Edad:
Gen alterado | 1-NEB 2-ACTO A1 3-TPM2 47PM3 5 KBTB12
I1I- ANTECEDENTES PREVIOS Y EVALUACION FISICA
Edad con la que se sentd (meses) Edad en el momento de la derivacion
(meses)
Edad con la que caminé (meses) Edad de aparicion de los signos y
sintomas motores (meses)
Edad de inicio de los sintomas (meses) Edad de aparicién de los signos y
sintomas respiratorios (meses)
Edad en el momento del diagndstico ( Edad de pérdida de la marcha (meses)
meses)
Cara alargada Voznasal
SIGNOS Y SINTOMAS MOTORES INICIALES
1 - Dificultad para subir/bajar escaleras
2- Caidas frecuentes
3- Dificultad para caminar
4- Dificultad para correr
5-Hipotonia
6- Retraso en el desarrollo motor
normal
7- Dolor en miembros inferiores
SINTOMAS DE HIPOVENTILACION
Insomnio Pérdida/aumento de peso
Despertar nocturno Fatiga
Sudoracién Dolor de cabeza diurno
Disnea Pesadilla
Enuresis Dificultad para concentrarse
Néuseas
HOSPITALIZACIONES
Numero de hospitalizaciones Anterior Numero de hospitalizaciones en los
ultimos 12 meses
Numero de cirugias previas Motivo de las
cirugias
Diagndstico de la ultimahospitalizacion
1-Neumonia
2- Atelectasia
3-Sepsis
4-Insuficiencia respiratoria
5-Otro
Uso de traqueotomia
Ventilacion mecdnica no invasiva VMNI
VMNI solo nocturno
VMNI horas diurnas
IV - EVALUACION RESPIRATORIA
Altura (metros) Peso
Envergadura
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Ausculta pulmonar

Sp02 (%)

FC Lgm)

PFT sentado (L/min) PFE sentado (L/min)

CV sentado (L) CV sentado (%)

MMAX (cmH20)

CRF

VR

PEmax (ecmH20)

SNIFF (cmH20)

ESPIROMETRIA (mL)
FVC (mL) FVC (%)
VEF1 (mL) VEF1(%)
VEF1/FVC (mL) VEF1/FVC (%)
FEF 25-75% (mL) FEF 25-75% (%)

MANIOBRAS ACOSTADO
PFT acostado (L/min) |
CV acostado acostado CV (%)
Abreviaturas :

CV: Capacidad vital

FHP: Capacidad vital forzada
VEF1:Yolumen expirado forzado en el primer sequndo
FPO1/FVC: Indice Tiffeneau

FEF 25% : Flujo espiratorio forzado al 25%
FEF 75%: flujo espiratorio forzado al 75%
MMAX: Presion inspiratoria méaxima
PEmmax: Presion espiratoria maxima
MMAX: Presion inspiratoria maxima

CIM: Capacidad maxima de insuflacion
PTF: Pico de flujo de tos.
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Anexo 3

PAEDIATRIC NORMAL VALUES

PEAK EXPIRATORY FLOW RATE
For use with EU / EN13826 scale PEF meters only

Height | Height Predicted EU Height Height Predicted EU
(m) (ft) PEFR (L/min) (m) (ft) PEFR (Limin)
0.85 29" 87 1.30 43 212
0.0 2 95 1.35 4'5" 233
0.95 31" 104 1.40 47 254
1.00 33 115 1.45 49" 276
1.05 35" 127 1.50 M1 299
1.10 37 141 1.55 51 323
1.15 39" 157 1.60 53" 346
1.20 iy 174 1.65 55" 370
1.26 41" 192 1.70 ST 393

Normal PEF values in children correlate best with height; with increasing age, larger differences occur
between the sexes. These predicted values are based on the formulae given in Lung Function by J.E.
Cotes (Fourth Edition), adapted for EU scale Mini-Wright peak flow meters by Clement Clarke.
Date of preparation — 7th October 2004

PEAK EXPIRATORY FLOW RATE - NORMAL VALUES
For use with EU/EN13826 scale PEF meters only
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Adapted by Clement Clarke for use with EN13826 / EU scale peak flow meters
from Nunn AJ Gregg |, Br Med J 1989:298;1068-70



