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RESUMEN

Introduccién: Los nifios con atrofia muscular espinal (AME) tipo 1 como consecuencia
de la debilidad de los musculos respiratorios suelen desarrollar infecciones
pulmonares recurrentes e insuficiencias respiratorias que conducen al fallo
respiratorio, necesidad de ventilacion mecanica, aumento del numero de
hospitalizaciones y mortalidad de estos pacientes. Mediante la utilizacion de
ventilacién no invasiva (VNI) se puede ayudar a los musculos respiratorios afectados
previniendo la fatiga de los mismos y el fallo respiratorio, a su vez, si se combina esta
terapéutica con diferentes técnicas de higiene bronquial se puede disminuir la
aparicion de las infecciones respiratorias las cuales son una de las principales

complicaciones en estos nifios.

Objetivo general: Se realizé una revision bibliografica con el objetivo de propdsito de
evaluar la efectividad de la utilizacién de técnicas de higiene bronquial y ventilacion no
invasiva (VNI) para retrasar el deterioro de la funcion respiratoria que lleva a la
necesidad de ventilacion mecanica y traqueotomia en pacientes con Atrofia Muscular
Espinal (AME) tipo 1.

Materiales y Métodos: Se realizé un trabajo de revision bibliografica de la literatura
consultando los articulos publicados en las diferentes bases de datos, entre los afios
2012 y 2022.

Resultados: En total fueron identificados 541 articulos, de los cuales 56 cumplian los
criterios de inclusion. Luego de eliminar los articulos duplicados, quedaron 10 para el

analisis.

Conclusion: A partir del analisis de la bibliografia se llega a la conclusion de que la
combinacion ventilacion mecanica no invasiva y las técnicas de higiene bronquial
generaron buenos resultados en la prevencién del deterioro de la funcion respiratoria
en nifios con AME tipo 1. A su vez puede ser necesario requerir mas informacion en
cuanto a la dosificacion, modos y uso de cada intervencion para su correcto

tratamiento.
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I. INTRODUCCION

Las enfermedades neuromusculares (ENM) abarcan un gran grupo de
diferentes patologias originadas por afecciones en cualquiera de los componentes de
la unidad motora como lo son las células del asta anterior de la médula, el nervio
periférico, la union neuromuscular o el musculo. Estos son trastornos complejos,
multisistémicos, progresivos, los cuales pueden ser diagnosticados tanto en la infancia

como en la edad adulta.(”

Estas enfermedades pueden clasificarse de acuerdo al componente de la
unidad motora comprometida, a su etiologia (hereditaria o adquirida) y a su evolucién

(aguda o cronica).?

Dentro de las enfermedades neuromusculares encontramos la atrofia muscular
espinal (AME) la cual es una patologia autosémica recesiva que afecta a las células
del asta anterior de la médula debido a un defecto en el brazo largo del cromosoma
5913 afectando al gen de supervivencia de las motoneuronas 1 (SMN1) llevando a una
disminucion de la sintesis de la proteina de supervivencia de la misma. El resultado
es un deterioro de las neuronas motoras lo que hace que el impulso nervioso no pueda
transmitirse correctamente a los musculos, generando pérdida progresiva de la fuerza
muscular y atrofia. La debilidad muscular puede afectar a tres grupos musculares
diferentes: los musculos inspiratorios, espiratorios y los de la via aérea superior
causando trastornos respiratorios. Como resultado de esta debilidad muscular los
nifos presentan alteracion de la tos y del clearance mucociliar, apneas del suefio,
retraso en el desarrollo de la caja toracica y los pulmones e infecciones recurrentes de
las vias aéreas que comprometen el parénquima pulmonar empeorando el cuadro

clinico.?34

El diagnédstico se basa en la clinica (debilidad, hipotonia, arreflexia) y se
confirma mediante una electromiografia la cual refleja actividad de denervacién como
fibrilaciones, ondas positivas y de gran amplitud con una velocidad de conduccién de
los nervios motores y sensitivos conservada ; y un estudio genético el cual demostrara
la ausencia del gen SMN1. Si bien estos estudios nos permiten confirmar un
diagnostico no son Uutiles para determinar frente a qué fenotipo de AME nos

encontramos.??

En cuanto al tratamiento de la atrofia muscular espinal este es multidisciplinario

y debe abarcar varios aspectos incluyendo apoyo nutricional, respiratorio, ortopédico y



fisioterapéutico buscando mejorar la calidad de vida del paciente y la morbi-mortalidad.
3)

En lo que respecta al tratamiento respiratorio debido a la debilidad y deterioro
progresivo de los musculos respiratorios este debe incluir, por un lado, técnicas de
higiene bronquial (tos asistida y aspiracion) para disminuir las secreciones y reducir la
probabilidad de desarrollar una infeccion de las vias aéreas y por otro lado, soporte
ventilatorio no invasivo (VNI) domiciliario continuo o solo durante la noche y en casos

mas complejos el paciente puede requerir asistencia mecanica respiratorio (ARM). ¢

Los pacientes con AME presentan trastornos respiratorios restrictivos
secundarios a la debilidad de los musculos respiratorios y a las deformidades musculo
esqueléticas. Estos van a cursar con una alteracion de la tos, la cual se vuelve
inefectiva pudiendo llevar a una insuficiencia respiratoria en caso de presentarse una
infeccibn de la via aérea por imposibilidad de despejar la via aérea. Dicha
problematica puede abordarse mediante técnicas de higiene bronquial las cuales

seran nombradas a continuacion:

Tos asistida: el método mas utilizado es la asistencia manual. Esta técnica comienza
con una inhalacion profunda proseguida por la tos, la cual sera asistida mediante un

empuje abdominal simultaneo.

AirStacking: consiste en la realizacién de insuflaciones mediante un resucitador
manual y una mascarilla, seguidas de respiraciones profundas y mantenidas por parte

del paciente.

Insuflador/exsuflador mecanico: este dispositivo actua generando un fuerte flujo
espiratorio mediante la aplicacién de presion negativa después de la insuflacion
maxima con presion positiva. Los pacientes pueden eliminar las secreciones

facilmente a través de una mascara oronasal sin la necesidad de una traqueotomia.®

La ventilacibn mecanica no invasiva consiste en la entrega de presién positiva
continua a la via aérea mediante la utilizacion de diferentes interfaces (nasales,
oronasales, totales,etc). Esta puede entregarse a través de dos modos BIPAP (presion
positiva en la via aérea en doble nivel) que consta de una presion inspiratoria (IPAP) y
una espiratoria (EPAP) y el modo CPAP que sélo entrega una presion espiratoria por
lo cual no es considerado un verdadero soporte ventilatorio ya que no aporta presion
soporte. Esta herramienta ventilatoria disminuye el trabajo de los musculos

respiratorios, mejora el intercambio gaseoso evitando la aparicién de insuficiencia



respiratoria y fallo ventilatorio, a su vez, disminuye el riesgo de complicaciones

relacionadas con la ventilacion mecanica invasiva. ©

En muchos casos la dificultad respiratoria es tan avanzada o el tiempo de
ventilacion mecanica es prolongado que requiere la realizacion de una traqueotomia lo
cual da un giro rotundo en la calidad de vida del paciente. Este procedimiento consiste
en la realizacion de un orificio llamado ostoma en la traquea seguido de la
colocacion de una canula la cual permite el paso directo del aire, facilita la eliminacion
de secreciones y mantiene abierto el orificio para facilitarle la ventilacion al paciente.
Dentro de las complicaciones relacionadas con la traqueotomia encontramos
traqueitis, granulomas, decanulaciéon accidental, enfisema subcutaneo, neumotérax,
infecciones, entre otras, que complejizan el cuadro clinico pudiendo llevar a la muerte

del paciente. (89

PROBLEMA ;Es efectiva la utilizacion de técnicas de higiene bronquial y ventilaciéon
mecanica no invasiva para retrasar el deterioro de la funcion respiratoria y necesidad

de traqueotomia en pacientes con Atrofia Muscular Espinal tipo 1?



Il. OBJETIVOS

Il.a General

El objetivo general del trabajo es analizar mediante una revision bibliografica la
efectividad de la utilizacion de técnicas de higiene bronquial y ventilacién no invasiva
(VNI) para retrasar el deterioro en la funcion respiratoria que lleva a la necesidad de
ventilacidn mecanica y traqueostomia en pacientes con Atrofia Muscular Espinal
(AME) tipo 1.

Il.b Especifico

e Desarrollar la efectividad de la VNI en pacientes con AME tipo 1.

e Describir las complicaciones de la ventilacion invasiva y traqueotomia en
pacientes con AME tipo 1.

e Describir las técnicas de higiene bronquial utilizadas en pacientes con AME tipo
1.

e Desarrollar la efectividad de las técnicas de higiene bronquial en pacientes con
AME tipo 1.



lll. MARCO TEORICO
Illl.a Enfermedades Neuromusculares

lll.a.a Generalidades

El término enfermedades neuromusculares (ENM) hace referencia a todas
aquellas enfermedades en las que se ven afectados algunos de los componentes de la
unidad motora. La unidad motora comprende las células del asta anterior de la médula
espinal, los nervios periféricos, la unién neuromuscular y el masculo.®
Son patologias complejas y raras que no parecen ser frecuentes de manera individual
ya que afectan a 1 de 200 personas pero que, en su conjunto representan un
porcentaje significativo de las enfermedades cronicas que afectan a los seres
humanos.®
Su aparicion puede darse tanto en la infancia como en la edad adulta y pueden ser de
origen genético como también adquirido.®

Las enfermedades neuromusculares pueden clasificarse segun el componente
de la unidad motora comprometido (enfermedad de la motoneurona, del nervio
periférico, de la unién neuromuscular o del musculo), segun su etiologia (hereditaria o
adquirida) y segun su curso (agudas o cronicas).?

La calidad de vida de las personas portadoras de estas patologias se va a ver
alterada desde el diagnostico hasta el inicio de las primeras dificultades motoras.
Gracias a que se ha logrado prolongar la expectativa de vida de estos pacientes,
muchas de las ENM que tienen inicio en una edad temprana, logran llegar a la

adultez.('?

lll.a.b Diagnéstico

Al igual que en muchas otras patologias para llegar a un diagnéstico se debe
comenzar con la confeccion de una historia clinica detallada en la cual se debe
indagar sobre la edad de aparicién y naturaleza de los sintomas, etapas del desarrollo
psicomotor, dificultades locomotoras, frecuencia de las caidas, edad a la que se pierde
la capacidad para caminar, afecciones en los miembros superiores, mialgia y rapidez
de evolucion de los sintomas entre otras. Por otro lado se busca conocer los
antecedentes personales y familiares ya que un gran porcentaje de las enfermedades
neuromusculares son hereditarias."”

El proceso diagndstico continua con el examen fisico en el cual podemos encontrar el

analisis de la movilidad articular, la capacidad contractil y de relajacion muscular y el



dolor (intensidad, localizacién y frecuencia). Para concluir con el examen fisico se
realiza una evaluacidon neuroldgica completa para constatar o descartar una afeccion
del sistema nervioso central. ")

Para confirmar un diagnéstico especifico se deben realizar examenes

complementarios dentro de los cuales podemos destacar:

e Anadlisis de sangre: a través de este examen se puede realizar un analisis
biolégico para detectar enzimas que se liberan desde el musculo a la sangre
cuando existe una afeccion importante como la creatina-cinasa (CK o CPK de
creatina-fosfocinasa), la aldolasa o la lactato deshidrogenasa. También se
pueden detectar anticuerpos especificos como anti-SRP, anti-MDA-5
caracteristicos de las miopatias inflamatorias o anti-RACh o anti-MuSk para la

miastenia gravis.(""

e Electromiografia: es un examen que permite evaluar la actividad eléctrica del
musculo y la velocidad de conduccién nerviosa. Este estudio permite
diferenciar si hay una anomalia en la transmision del impulso nervioso, del

musculo o del nervio motor.™

e Resonancia magnética muscular: puede ser de cuerpo entero o de una zona en
particular. Nos permite confirmar un diagndstico de miopatia ya que permite
diferenciar los cambios inflamatorios presentes en miopatias de los adiposos

que se encuentran en una degeneracion muscular."

e Biopsia muscular: consiste en la extraccion de un fragmento muscular que
permite estudiar la estructura de las células musculares y su contenido

proteico. ("

e Analisis de ADN: se basa en el estudio del ADN que se realiza a partir de una
muestra de sus células sanguineas obtenidas a través de una extraccion de
sangre. Este procedimiento permite buscar la anomalia genética que causa la

enfermedad. M



lll.a.c Sintomatologia

La principal caracteristica clinica de las ENM es la debilidad muscular,
generalmente progresiva y generalizada. Esta debilidad se acompafa de otros
sintomas como lo son el dolor crénico, fatiga, disnea, calambres, contracturas
articulares y dificultades en la locomocion. A su vez, la limitacion de la funciéon motora
puede desencadenar complicaciones extrapulmonares que condicionan la funciéon
respiratoria de estos pacientes como lo son los trastornos de la deglucion y el reflujo
gastroesofagico, el estado nutricional y anomalias de la columna vertebral. ("9

El compromiso respiratorio en las ENM comienza cuando la afeccion alcanza a
los musculos respiratorios. La ineficacia de los musculos encargados de la respiracion
y el compromiso de los centros respiratorios conducen al desarrollo de trastornos
respiratorios durante el suefio, el cual suele ser el primer paso de una gran cascada de
eventos que culmina con la insuficiencia respiratoria y cardiopatias que se presentan

como la principal causa de mortalidad.

En cuanto otros sintomas clinicos que nos orientan la existencia de una ENM
podemos encontrar algunos como:
e Trastornos de la marcha como asimetria, fatigabilidad, claudicacion, bamboleo,

etc.

e Caidas frecuentes por debilidad muscular proximal o distal de los miembros

inferiores.

e Dificultades para subir y/o bajar escaleras por la imposibilidad de lograr una

flexion dorsal del pie, debilidad de musculos tibiales anterior y peroneos.

e Dolor muscular relacionado o no al ejercicio.

e Amiotrofia generalizada por el escaso desarrollo de masa muscular.

e Infecciones respiratorias frecuentes y/o prolongadas presentando debilidad
para toser y mantener despejada la via aérea, asociado a la debilidad de los
musculos respiratorios, diafragma e intercostales. Todo esto contribuye a la
existencia de una capacidad ventilatoria disminuida e incluso una insuficiencia

respiratoria restrictiva.



e Trastornos del suefio llevando a la disminucion de la capacidad ventilatoria que
se manifiestan inicialmente soélo por dificultades asociadas al suefo. Los
despertares nocturnos frecuentes, sensacion de ahogo, ortopnea, cefalea
matinal y cansancio durante el dia, son sintomas relacionados con una

insuficiencia respiratoria inicial, hipoxia nocturna y retencién de CO2.

e Bajo peso.

e Cambios en la piel.

e Escoliosis progresiva, etc. (¥

lll.b Atrofia muscular espinal

Ill.b.a Generalidades

La atrofia muscular espinal (AME) es una enfermedad neurodegenerativa
autosémica recesiva de la infancia que se caracteriza por la degeneracion y pérdida de
las neuronas motoras inferiores en las células del asta anterior de la médula espinal,
provocando debilidad proximal progresiva y atrofia de los musculos esqueléticos.(®

La causa de la AME es la mutacién homocigota en el gen SMN 1. La mayoria
de la poblacién general presenta 2 copias de los genes SMN1 y SMN2. Mientras el
gen SMN1 esta siempre alterado en estos pacientes y es considerado el determinante
de la enfermedad, el gen SMN2 esta siempre presente en numero de 1 a 5 copias en
los afectados.!"3%

De todas formas, la formacién de proteina funcional no es suficiente para
contrarrestar la pérdida de la funcién del gen SMN1. La baja producciéon de esta
proteina permite el desarrollo embrionario normal pero no es suficiente para mantener
la supervivencia de las neuronas motoras en la médula dando lugar a dicha patologia.
El gen SMN2 es el encargado de producir cierta cantidad de proteina funcional,
influyendo el niumero de copias en el fenotipo de la enfermedad. Los pacientes con
AME tipo 1 presentaron solo una o dos mutaciones del gen, mientras que aquellos con
el fenotipo 2 y 3 presentaron tres copias del mismo. Por otro lado, los pacientes que

logran deambular tendran 4 o mas copias.™



lll.b.b Clasificacién y clinica.

La amiotrofia espinal muscular se clasifica en cuatro tipos, segun la edad de inicio,

punto de vista clinico y el mayor hito motor alcanzado:

Tipo | o Enfermedad de Werdnig-Hoffman: se puede decir que es el tipo de
AME mas grave. El inicio se da desde el nacimiento y los sintomas aparecen
antes de los 6 meses de vida. Los sintomas comienzan con una una severa
pardlisis generalizada de distribucién proximal, preferentemente en los
miembros inferiores acompanado de hipotonia. Este grupo posee dificultades
para la sedestacion sin asistencia y en
cuanto a los musculos respiratorios afectados predominan los intercostales,
factor que condiciona la mortalidad. Los reflejos tendinosos estan disminuidos
pero con sensibilidad conservada. Ademas, hay casos que presentan
afectacién de la musculatura bulbar lo que lleva a desarrollar trastornos
deglutorios, llanto débil, dificultad para toser y mal manejo de secreciones. La
sobrevida no es mayor a los 2 afos.

Tipo Il o intermedia: Los sintomas inician entre los 6 y 18 meses de vida con
pérdida de la movilidad en extremidades inferiores. Los nifios de este grupo
logran sentarse sin ayuda a diferencia del tipo 1, pero presentan incapacidad
para mantenerse de pie o levantarse sin asistencia. La debilidad de los
musculos del tronco da lugar a deformidades del térax y columna en donde
tanto la escoliosis como el compromiso respiratorio son las principales
comorbilidades. Su curso es mas progresivo y la sobrevida puede prolongarse
hasta la adolescencia o adultez dependiendo del compromiso respiratorio, el
manejo de secreciones, implementacion de técnicas de tos asistida vy
ventilacién mecanica no invasiva.

Tipo Il o Enfermedad de Kugelberg-Welander: La sintomatologia puede
aparecer después de los 18 meses de vida o en la edad adulta. Logran la
deambulacién auténoma pero presentan caidas frecuentes y debilidad para
levantarse. Se subclasifican en dos grupos, cuyos sintomas se iniciaron antes
de los 3 anos. En el tipo lll A, los pacientes presentan dificultades para
deambular antes de los 15 afos. En cambio, en el tipo Il B, mantienen la
deambulacion hasta la adultez.

Tipo IV: Este tipo incluye casos en los que los sintomas aparecen después de

los 30 afos. La debilidad muscular se encuentra en los muslos y cintura



pélvica, son pacientes que pueden deambular sin dificultad y no presentan
alteraciones respiratorias. Es de lenta progresién y la esperanza de vida se

asemeja a la normal.('314.19

Asimismo, la AME tipo | se diferencia en 3 subtipos segun gravedad, alteraciones

respiratorias y mediciones de la capacidad vital (CV).

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

e AME tipo | B: También tienen inicio antes de los 4 meses con CV maxima
observada < 200 ml, presentan fallo respiratorio agudo y pérdida de la ingesta
oral antes de los 12 meses, la dependencia continua a la ventilacion mecanica
se presenta antes de los 10 afios.

e AME tipo I C: El inicio se da antes de los 6 meses de edad, con una CV > 200
ml, sin fallo respiratorio agudo y pérdida de la ingesta oral antes de los 12
meses. Este grupo alcanza los 10 afios de edad sin dependencia continua de

ventilacién mecanica.('®

Las principales causas de morbilidad y mortalidad en pacientes con AME son
las complicaciones pulmonares que resultan de la debilidad de los musculos

respiratorios.('®

lll.b.c Diagnéstico

El diagnostico de AME se basa en 4 pilares especificos que se detallaran a

continuacion:
Diagnéstico clinico

La debilidad muscular es la principal caracteristica y se presenta de forma
simétrica, proximal siendo mas marcada en los miembros inferiores que en los
superiores. Esta se acompafa de una disminucion de los reflejos tendinosos y en las
formas de presentacion mas graves se pueden encontrar signos como: afeccion del
movimiento de la cabeza y dificultad para la succién y deglucién. La sensibilidad en

estos pacientes se encuentra preservada.!'21314)

Examen Genético

10



Luego de la sospecha clinica se procede a realizar un examen genético que
revelara la presencia o ausencia del gen SMN1. Luego de la confirmacion genética de
la ausencia del gen SMN1 se procede a la comunicacion con la familia en la cual hay
que considerar distintos aspectos segun la edad de comienzo de la sintomatologia,
edad del paciente y la funcibn motora maxima alcanzada, que nos permitira

establecer en la mayoria de los casos el tipo de AME que presenta el paciente. (12314
Electromiografia

A través de este estudio podemos encontrar potenciales de accion polifasicos
de baja amplitud y en los casos mas graves se encuentran una marcada disminucion
de las amplitudes motoras y signos de denervacion y reinervacién cronica. La
velocidad de conduccion de los nervios motores y sensitivos se encuentra

preservada.(121314)
Biopsia muscular

En esta se puede observar la presencia de fibras atréficas intercaladas con
fibras hipertréficas de un tamafio mayor al de las fibras normales. La forma de estas
fibras atroficas es redondeada, lo que la diferencia de otras enfermedades
neuromusculares en las que la forma de la fibra es angulada. Algunos casos se
pueden presentar con signos de denervacion leves y fibras atréficas mientras otros
presentan signos patoldgicos dificiles de distinguir de otras miopatias y

distrofias.(1%13.14)

lll.b.d Tratamiento farmacolégico

El tratamiento hasta los ultimos afos ha sido paliativo, con un abordaje
multidisciplinar, pero en la actualidad, nos encontramos ante un cambio de paradigma
tras la aprobacién de nuevas terapias que han demostrado eficacia. Uno de los ultimos
tratamientos aprobados es Nusinersen; el cual es un oligonucleétido antisentido
modificado que se une a SMN2 . Esta unidon aumenta la incorporacion del exén 7 en el
ARNm de SMN2. Esto promueve una mayor producciéon de proteina SMN de longitud
completa. Esta proteina es necesaria para el mantenimiento de las neuronas motoras
pero es deficiente en pacientes con AME. (718

Esta terapia ha demostrado mejoras tanto en la supervivencia como en la
funcién motora de los pacientes con AME, principales problemas que presenta la

enfermedad."”

11



Nusinersen se administra por via intratecal para dirigirse especificamente al
sistema nervioso central ya que este no atraviesa la barrera hematoencefalica si se
administra por via intravenosa o subcutanea.(®

Luego de la realizacién de varios ensayos se establecié para su administracion
un esquema de dosis fija de 12 mg independientemente de la edad o el peso del
paciente. Las primeras 3 dosis deben administrarse con intervalos de 14 dias, y la
cuarta dosis debe administrarse 30 dias después de la tercera dosis. Las dosis de
mantenimiento deben administrarse una vez cada 4 meses.!"®

Otro tratamiento utilizado se basa en terapias de reemplazo génico,con el
farmaco denominado AVXS-101 (Zolgensma). Este actuaria reemplazando al gen
SMNH1, a través del vector viral AAV9, produciendo la proteina SMN, previniendo asi
la muerte neuronal y deteniendo la progresion de la enfermedad. Su aplicacion
consiste en una unica dosis administrada por via intravenosa en nifios menores de 2
anos.(”19

El unico evento adverso observado después de su aplicacion fue una elevacion
asintomatica transitoria de las enzimas hepaticas que se manejé y resolvié facilmente

con tratamiento con prednisolona.(®

lll.b.e Funcién Respiratoria

El compromiso respiratorio en la AME es de causa multifactorial. La debilidad
muscular puede comprometer a tres grupos musculares que intervienen en la
respiracion: los musculos inspiratorios (diafragma, intercostales, escalenos,etc), los
espiratorios (intercostales internos, abdominales, etc) y los musculos bulbares
inervados que se encargan de proteger la via aérea, permiten la respiracion
glosofaringea y el reclutamiento pulmonar activo (palatinos, faringeos, geniogloso). La
correcta funcidon muscular espiratoria es fundamental para el aclaramiento de las vias
aéreas Y la eliminacion de tapones mucosos. Una herramienta importante de defensa
de las vias aéreas es la tos, la cual tiene como fin remover las secreciones. Para tener
una tos efectiva se necesita una gran velocidad de flujo aéreo en la fase expulsiva ya
que ésta transfiere energia a través del aire hacia las secreciones para despegarlas
de la pared bronquial y transportarlas hacia la faringe o boca. La debilidad muscular
progresiva genera hipoventilacion que trae como consecuencia una hipoxemia e

hipercapnia.('82%
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https://www.sciencedirect.com/topics/neuroscience/liver-enzyme
https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/prednisolone

lll.b.e.a Evaluacién de la funcion pulmonar

La evaluacion de la funcién pulmonar es de suma importancia en estos
pacientes que son susceptibles a desarrollar fallos respiratorios. Las pruebas de
funcién pulmonar miden volimenes pulmonares, flujos espiratorios maximos,
respuesta broncodilatadora, difusion pulmonar, presiones espiratorias maximas e
intercambio gaseoso. Si bien estas pruebas son necesarias, estan disefiadas para
evaluar a los pulmones y las vias respiratorias en lugar de la funcién muscular. Para la
evaluacion del paciente con falla de la bomba ventilatoria se necesitan 4 dispositivos
fundamentales: un espirdbmetro, un medidor de pico-flujo, un capnografo y un

pulsioximetro."®

La espirometria es una prueba de funcion respiratoria que evallua las
propiedades mecanicas de la respiracién. La prueba se realiza con el paciente
sentado, con la espalda recta y la cabeza levemente elevada, ademas se le indica al
paciente que debe usar una boquilla y pinzas nasales, que debe tomar la mayor
cantidad de aire que pueda y luego una exhalacion inicialmente explosiva y sostenida.
Si la prueba se realiza en infantes menores de 6 anos no se deben utilizar las pinzas
nasales ya que genera incomodidad y puede asustar al nifio. Tanto en nifios menores
como mayores de 6 afios la prueba se puede hacer de pie o0 en sedestacion
dependiendo de la comodidad del paciente. En la espirometria se mide la maxima
cantidad de aire que puede ser espirado luego de una inspiracion maxima. Este
volumen de aire exhalado se mide en funcién del tiempo. Los parametros obtenidos a
través de esta prueba son la capacidad vital (CV), la capacidad vital forzada (CVF),el
volumen espiratorio forzado en el primer segundo (VEF1) y la capacidad maxima de
insuflacion (MIC).("314)

La capacidad vital (CV) se mide con el paciente en sedestacion y en decubito
supino a través de la espirometria forzada. Debido a que la hipoventilacion es mas
pronunciada durante el suefio, la medicion de la CV en decubito es un indicador
importante y precoz de la disfuncién ventilatoria. La diferencia entre ambos valores
obtenidos debe ser menor al 7% y cuando esta supera el 20% suele ser un indicador
de necesidad de asistencia ventilatoria no invasiva nocturna. La espirometria también
es util para monitorizar el progreso con la respiracion glosofaringea y con la técnica de

hiperinsuflacion activa (“air stacking”).('*'%

Por otro lado la capacidad maxima de insuflacion se mide luego del apilamiento
de aire de manera espontanea (air stacking) con bolsa de resucitacion manual, con

ventilacién por pieza bucal o con respiracién glosofaringea. La glotis retiene los
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volumenes entregados sin exhalar hasta llegar al volumen maximo. Esto se exhala en
un espirometro y se denomina capacidad maxima de insuflacion (MIC). La medida en
que la MIC supera el VC (MIC-VC) cuantifica de manera objetiva y reproducible la

glotis y, por lo tanto, la funcion de los musculos bulbares.(*'4

Con la utilizacién del medidor de pico flujo se puede medir tanto el pico flujo
tosido como el pico flujo espiratorio. El pico flujo tosido determina el flujo maximo
alcanzado con la tos. Este se obtiene mediante una inspiraciéon profunda seguido de
un empuje abdominal en conjunto con el aire tosido en un medidor de flujo maximo.
Para que la tos sea efectiva se requieren flujos entre 270 a 300 L/m, pudiendo ser la
misma espontanea o asistida manualmente. Un flujo pico de 160 L/m se considera el
minimo necesario para tener una tos efectiva pero con flujos menores a 300 L/m el

riesgo de neumonia aumenta. (>

La oximetria de pulso es una forma no invasiva de medir estimativamente la
saturacion de oxigeno de la hemoglobina arterial y controlar la frecuencia cardiaca y
la amplitud del pulso. Gracias a este dispositivo y a la capnografia se requieren menos
muestras de gases en sangre. Cualquier desaturacién en aire ambiente indica la
combinacion de hipoventilacién, secreciones y enfermedad pulmonar residual. La
saturacion se debe mantener por encima del 95%, de lo contrario se deben tomar
medidas terapéuticas como técnicas de higiene bronquial u oxigenoterapia con el

intento de normalizar estos valores.('*2")

lll.b.e.b Complicaciones.

El compromiso muscular espiratorio genera ineficacia de la tos y retencién de
secreciones, mientras que la afeccién de los musculos de la via aérea superior
conduce a la aspiracion de saliva y alimentos. Ambas condiciones en conjunto

producen infecciones respiratorias a repeticion.('82%

El desbalance entre la contractilidad del diafragma y la distensibilidad toracica
favorece el desarrollo del térax acampanado y la depresion esternal, deformidad
conocida como “pectus excavatum”. Estos pacientes presentan rigidez y fibrosis de los
componentes de las articulaciones costales con acortamiento de las fibras musculares.
Esto genera una alteracion en la expansién toracica y consecuentemente pulmonar lo

que lleva a desarrollar una respiracion paradojal, rapida y superficial.("6-20)

También pueden presentar alteracion de la tos, como lo demuestra una

reduccion en su flujo maximo de tos (PCF), resultante de la debilidad de los musculos
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inspiratorios y espiratorios. La tos ineficaz (es decir, la incapacidad de despejar las
vias respiratorias tosiendo) se ha asociado con valores de PCF de < 160 I/min.
Ademas, cuando el PCF es < 270 L/min, el riesgo de tos ineficaz puede aumentar
durante episodios de infeccion respiratoria, perjudicando la eliminacion de secreciones

y el correcto despeje de las vias respiratorias.(®

La pérdida de la fuerza de los musculos respiratorios conlleva a la disminucion
de la ventilacion y una tos ineficaz, lo que conducira a una limpieza bronquial
deteriorada, atelectasias, infecciones respiratorias frecuentes, neumonias frecuentes,
insuficiencia respiratoria y finalmente fallo respiratorio, con necesidad de ventilacion
mecanica urgente, incluso muerte. Debido a las caracteristicas mencionadas
anteriormente estos pacientes son candidatos a permanecer por tiempos prolongados
en ventilacion mecanica y requerir de una traqueostomia precoz.”

Todas las condiciones mencionadas anteriormente resultan en un mayor
trabajo respiratorio y fatiga que culmina en una insuficiencia respiratoria. Dichas
complicaciones pulmonares son las principales causas de morbilidad y mortalidad en

pacientes con AME.("®

La traqueostomia (TQT) es un procedimiento que se realiza para garantizar la
permeabilidad de la via aérea en pacientes sometidos a ventilacion mecanica
prolongada, con obstruccidon de la via aérea superior (OVAS) crénica o adquirida,
debilidad neuromuscular y mal manejo de secreciones. Se practica tanto en
unidades de internacién de camas criticas como en el seguimiento de pacientes

cronicos ambulatorios.??

Consiste en la apertura de la pared anterior de la traguea por medio de una
incision quirdrgica en la piel y la creacion de un ostoma por el que se introduce una
canula para la ventilacion. Es un procedimiento que se realiza con anestesia general,
que debe ser realizado por profesionales entrenados, para evitar complicaciones en

los nifios.®®

Las consideraciones de seguridad, manejo ambulatorio, costos y efectividad de
una TQT muchas veces son semejantes en unidades de cuidados intensivos, donde
se considera que la TQT precoz puede ser incluso un estandar de cuidados

apropiados, con las posibles complicaciones y gran morbilidad que conlleva.®

Una vez decidida la traqueotomia, no habiendo otra opciéon de manejo,

en especial de soporte no invasivo en nifios con insuficiencia ventilatoria, esta
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debe ser vista como una estrategia de sostén transitoria, hasta resolver las

condiciones que fueron motivo de su indicacion.?

lll.b.e.c Tratamiento kinésico.

Luego de la confirmacién del diagndstico genético de AME, el enfoque
terapéutico es principalmente preventivo, donde se debe comenzar un proceso de
dialogo y comunicacion con la familia, considerando diferentes objetivos de tratamiento
y aspectos en funcion de la edad del paciente, el comienzo de la clinica y la maxima
funcion motora lograda. Es de vital importancia el seguimiento por un equipo
multidisciplinario que lleve a cabo la evolucion y las decisiones con respecto al

tratamiento del paciente.®?

En la actualidad, no hay ningun tratamiento efectivo para curar la AME. De
todas formas, el principal objetivo se dirige hacia la mejora de la calidad de vida de los
pacientes por medio de cuidados paliativos. Esto incluye mejorar el manejo de la tos,
favorecer la eliminacion de secreciones respiratorias, evitar la deformacion de la caja
toracica y la respiracion paradojal para permitir el desarrollo pulmonar adecuado y
tratar la hipoventilacién durante el sueno. Por eso, se debe considerar la evaluacion
mediante pruebas de funcion pulmonar antes mencionadas, el manejo de las posibles
infecciones producidas, una alimentacién adecuada y los cuidados ortopédicos
precisos. Las patologias respiratorias son la principal causa de mortalidad y morbilidad
en pacientes con AME tipo 1, protagonizadas principalmente, por el fallo de la

musculatura intercostal llevando a una insuficiencia respiratoria.?42%

En cuanto a los cuidados fundamentales que se han desarrollado en la AME
tipo 1, podemos destacar algunos como: soporte ventilatorio no invasivo (SVNI),

manejo de secreciones, tos asistida, etc.®?

El soporte ventilatorio no invasivo es la administracion de ventilacién con
presion positiva sin la necesidad de intubacion orotraqueal, a través de distintas
interfaces. Constituye un método efectivo y seguro para corregir el intercambio
gaseoso, disminuir el trabajo muscular ventilatorio y evitar la ventilacion mecanica
invasiva. Como se utiliza en pacientes con respiracion espontanea, se usa
principalmente como una forma de presion soporte (PSV) o para crear presién de fin

de espiracion, aunque puede usarse el control de volumen. ()

En cuanto a las interfaces , hay diferentes tipos y la eleccion de la misma

depende de las caracteristicas del paciente y sus necesidades. Por lo general, se

16



utilizan interfaces nasales durante el dia y para el soporte nocturno se elige entre los
distintos tipos de mascaras disponibles. Las interfaces pueden ser ventiladas con
orificios que permiten fugas cuando se utilizan circuitos de ventilacion pasiva, o no
ventiladas, es decir, sin fugas cuando se utilizan circuitos activos con valvulas de
exhalacion. Tales interfaces suministran aire a través de la boca y la nariz y requieren
presiones de sujecion relativamente bajas, lo que asegura la integridad de la piel y
minimiza las fugas de aire. De igual manera se debe alentar al paciente a alternar las
interfaces para evitar las presiones excesivas en la piel. Las fugas excesivas se
previenen manteniendo el impulso ventilatorio, manteniendo el didxido de carbono

normal durante el dia y evitando el oxigeno suplementario y los sedantes.®)

Para los nifios pequefios y otros pacientes que no pueden retener el aire y
realizar el reclutamiento activo del volumen pulmonar, se prefiere la ventilacion
controlada por presién (VCP) con una presién preseteada de 18 cm H20. En el caso
de utilizar equipos generadores de flujo con entrega de presion en dos niveles (bilevel)
los cuales para impedir la reinhalacion de CO2 necesitan un EPAP minimo,
generalmente de 4 cm de H20, se requieren presiones diferenciales altas no menores

de 15 a 18 cm para lograr una ventilacién apropiada y un buen desarrollo del torax.'®)

Los pacientes con AME tipo 1 generalmente comienzan con soporte
ventilatorio nocturno para tratar la hipoventilacion durante el suefio. Por otro lado,
muchos lo utilizan durante el dia para facilitar el comer, el habla y la tos.
Generalmente, los pacientes pierden toda la capacidad de respirar sin ventilador
cuando estan en decubito supino mucho antes de que necesiten asistencia ventilatoria
diurna (NVS). Por lo general, se utilizan canulas nasales y sistemas que cubren las
fosas nasales durante el dia y mascaras para dormir. Cuando los pacientes que se
debilitan progresivamente se vuelven disneicos al interrumpir la ventilacién no invasiva
por la mafiana, se cambia de interfaz y se entrega la ventilacién no invasiva a través

de una boquilla.®

Los sintomas tipicos como fatiga, hipersomnolencia, cefaleas matutinas y
depresién, asi como la hipercapnia diurna y la desaturacion de O2 pueden revertirse

por completo con la ventilacién mecanica no invasiva (VNI) nocturna.®”

La incorrecta humidificacion seca e irrita la mucosa nasal, causando dolor de
garganta y congestion nasal. El aumento de la resistencia al flujo de aire a puede
deberse a la pérdida de humedad provocada por el flujo de aire unidireccional con la

espiracion por la boca durante la VNI nasal. Esto se puede reducir mediante la
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humidificacién por calor utilizando un humidificador. Los descongestionantes pueden

ayudar a aliviar la irritacién de los senos paranasales y la congestion nasal. Cambiar a

una interfaz soélo para cubrir los labios puede aliviar la presién de los senos

paranasales, la congestion nasal y disminuir el disconfort del paciente.®®

El uso de VNI esta relativamente contraindicado por la presencia de un nivel de

consciencia disminuido, traumatismo facial, patron respiratorio inestable, condiciones

ortopédicas que interfieren con las interfaces no invasivas, patologias pulmonares que

requieren una fracciéon alta de oxigeno inspirado, hipertensién craneal, cardiopatia

isquémica aguda y convulsiones no controladas o abuso de sustancias que impedirian

el acceso confiable a las interfaces no invasivas.®®

Técnicas de higiene bronquial

Reclutamiento de volumen pulmonar: E| objetivo del reclutamiento es
mantener la distensibilidad pulmonar y de la pared toracica, promover el
crecimiento normal de los pulmones y la pared toracica en los nifos y
maximizar la inflacién pulmonar para acercarse a las capacidades inspiratorias
previstas. Cuando la distensibilidad pulmonar esta disminuida, el pulmén y la
caja toracica tienden a encogerse y rigidizarse. Para evitar dicho
acontecimiento se necesita realizar una expansion pulmonar mediante el
reclutamiento de volumen pulmonar y en cierta medida ventilacion no invasiva
nocturna para aquellos nifios que no pueden realizar un reclutamiento activo. El
apilamiento de aire, que es un reclutamiento activo, puede aumentar el
volumen corriente (VC), el flujo maximo de tos (CPF) y disminuir la atelectasia.
Los volumenes pulmonares profundos por apilamiento de aire también
permiten a los pacientes aumentar el volumen de la voz y hablar frases mas

largas.®®

Dado que los neonatos no pueden cooperar con el reclutamiento de volumen
pulmonar activo, todos aquellos con movimiento paraddjico de la pared toracica
se colocan en soporte ventilatorio no invasivo nocturno para revertir la
paradoja, asi como para promover el crecimiento pulmonar. La asistencia
ventilatoria proporcionada por el soporte ventilatorio nasal para dormir también
alivia el enrojecimiento, la transpiracion y los trastornos del suefio. El
reclutamiento de volumen pasivo se puede proporcionar desde un reanimador

manual a través de una interfaz oral-nasal cronometrando el suministro de aire
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a las inhalaciones del nifio. Los nifios pueden volverse cooperativos con la

terapia de insuflacién profunda entre los 14 y los 30 meses de edad.®)

e Asistencia manual de la tos: esta técnica tiene como objetivo favorecer la
fase expulsiva de la tos y se recomienda cuando el pico flujo tosido es menor a

4,5 L/min.®?330)

La técnica se realiza aplicando un empuje abdominal sincronizado con la
apertura de la glotis una vez que los pulmones tienen un volumen profundo de aire
proporcionado por el apilamiento. En aquellos pacientes que no son capaces de
realizar una inhalacién profunda debido a la debilidad de los musculos inspiratorios se
los puede asistir mediante una bolsa de reanimacion manual para poder lograr un
mayor almacenamiento de aire antes de toser. Luego de que el paciente logra la
insuflacion maxima, la espiracién es asistida con un empuje abdominal en sentido

posterior y cefalico para que el aire se dirija hacia la glotis abierta.®®®

La compresién abdominal provoca un aumento repentino de la presion en esta
zona, esto hace que el contenido abdominal empuje el diafragma hacia arriba,
aumentando el flujo de aire espirado. Asi mismo, la compresion toracica repentina
hace que el aire se expulse rapidamente, con aceleracion del flujo de aire hacia la

boca.®

La tos asistida manualmente se realiza en sesiones de aproximadamente 5
ciclos seguidos de un periodo de respiracion espontanea o ventilacion no invasiva
para evitar el exceso de ventilacion. Se contindan los ciclos hasta que se eliminan por
completo las secreciones o hasta lograr una saturacion de oxigeno por encima del
95%. 0

e Air Stacking: la funcién de esta técnica es asistir la fase inspiratoria de la tos.
El “air stacking” o apilamiento de aire consiste en entregar multiples
insuflaciones sin exhalar a través de una bolsa de resucitacion manual con el
objetivo de lograr la capacidad maxima de insuflacion (MIC). Se realiza un
empuje abdominal sincronizado con la apertura de la glotis una vez que los
pulmones tienen un volumen profundo de aire proporcionado por el
apilamiento. Ademas de aumentar el volumen inspirado, esta técnica
contribuye a mejorar la movilidad toracica y prevenir atelectasias. Ademas del
resucitador manual para su realizacion se requiere en el caso de que existan
fugas, una pinza nasal. Para personas con funcion glética alterada, se puede

colocar una valvula unidireccional en el circuito para permitir el apilamiento de
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aire. El numero de insuflaciones sucesivas requeridas para lograr la capacidad

maxima de insuflacién varia segun el individuo y la técnica utilizada.®%3"

La desventaja de esta técnica es que por lo general requiere de dos
operadores para su realizacion, uno que sostiene la mascara facial en la cara del
paciente e insufla los pulmones comprimiendo la bolsa y otro que realice el empuje
abdominal sincronizado. Por otro lado, la ventaja radica en el bajo costo del

resucitador manual.®®

- Insuflacion - exsuflacion mecanica (CoughAssist): este dispositivo genera un
fuerte flujo espiratorio mediante la aplicacion de presion negativa después de la
insuflacion maxima del pulmén con presion positiva. La insuflacion - exuflacion
mecanica (MIE) elimina las secreciones respiratorias al alternar 40 cmH20 de presion
positiva con -40 cmH20 de presion negativa. Este cambio brusco de presion en un
lapso corto de tiempo simula los cambios que se producen durante la tos y genera un
flujo de aire capaz de desprender y expulsar las secreciones del tracto respiratorio.
Estas presiones se aplican a través de interfaces oronasal o boquillas simples, tubos
endotraqueales o canulas de traqueostomia. Cuando se utiliza a través de un tubo de
traqueotomia, se necesitan presiones de 60 a 70 cmH20 debido a la caida de presién

y la disminucion de los flujos de aire a través de los tubos.(?9:303132)

Una sesion consta de unos cinco ciclos de MIE seguidos de un periodo corto
de respiracién espontanea o uso de un ventilador para evitar la ventilacion excesiva.
Los tiempos de insuflacién y exuflacion dependen de las caracteristicas de cada
paciente y se ajustan para lograr la maxima expansion toracica seguida de un vaciado
pulmonar rapido para no generar atrapamiento aéreo. Por lo general, se necesitan de
aproximadamente 2 a 3 segundos para cada uno. El tratamiento se prolonga hasta
que no quedan mas secreciones para expulsar y la saturacién de oxigeno se
normaliza. Durante las infecciones de la via aérea superior, las exsuflaciones pueden
llegar a ser necesarias cada 10 min. Si la exuflacion se acompafia de una compresion

abdominal, se incrementa la efectividad de la maniobra.®%3®

El insuflador- exuflador mecanico (MI-E) no solo genera una tasa de flujo
espiratorio mas alta, lo que aumenta la eliminacion general de las secreciones
bronquiales, sino que también evita la irritacion y/o el dafio a las vias respiratorias

causado por la aspiracion a través del catéter.

El manejo de este equipo puede ser manual o automatico. EIl modo manual

facilita la coordinacién de la inspiracién y espiracion con la insuflaciéon y exsuflacion. La
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desventaja radica en la necesidad de mas de un operador para realizar la maniobra
que requiere del sostén de la interfase, la realizacion del ciclado manual y la
compresion abdominal. EI manejo automatico es mas practico pero requiere de la
cooperacion del paciente. La configuracion del dispositivo implica el ajuste de las
presiones positiva y negativa, los tiempos inspiratorio, espiratorio y de pausa

(segundos) y el caudal inspiratorio (L/min).G%3%

El uso de la MI-E por via aérea superior puede ser eficaz en nifios mayores de
11 meses de edad. A partir del periodo de los 2 a 5 anos, la mayoria de los nifios son
capaces de cooperar con el dispositivo. Los nifios mas pequefios y los bebés que no
pueden cooperar pueden activarlo con cada respiracion usando el modo Cough-Trak
de CoughAssist. Este es un modo automatico que se activara con la inspiracién para
ayudar a sincronizar la terapia con el esfuerzo del paciente. A los nifios que usan MI-E
se les debe dar periodos de descanso lo suficientemente largos durante las sesiones
de tratamiento para evitar la fatiga de los musculos respiratorios debido a la tos.
También al final de una sesion de tratamiento es importante completar la sesiéon con

una insuflacion para dejar una capacidad residual funcional adecuada.®%3%
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IV. JUSTIFICACION

Con la realizacion de este estudio se busca investigar sobre el uso de VNI y
técnicas de higiene bronquial en pacientes con AME tipo 1 y dar a conocer a los
Licenciados en Kinesiologia y Fisiatria las utilidades de la combinacion de las mismas
como herramienta terapéutica a la hora de tratar a los pacientes con dicha patologia.
Si bien se conocen los beneficios de la ventilacién no invasiva y las técnicas de
higiene bronquial en las patologias neuromusculares, hay mucho por investigar y
profundizar para poder otorgarle al paciente un tratamiento individualizado y en el
momento adecuado, para poder mantener la funcion respiratoria y retrasar la
necesidad de traqueotomia. Ademas, es necesario investigar sobre los distintos
modos ventilatorios, las interfaces y la dosificacion de la VNI y cuales serian las

técnicas de higiene bronquial mas adecuadas para estos pacientes pediatricos.
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V. MATERIALES Y METODOS

Se realiz6 una revision bibliografica, obteniendo la evidencia cientifica
necesaria para cumplir los objetivos anteriormente mencionados. La informacién se
recuperé mediante la consulta de diferentes bases de datos como Portal Regional de
la Biblioteca Virtual en Salud, PubMed, y Biblioteca Electronica del Ministerio de
Ciencia y Tecnologia. Se consultaron los articulos publicados en el periodo

comprendido entre los afos 2012-2022 utilizando las siguientes palabras claves:

Término DeCS Término MeSH Término Libre
Atrofia muscular espinal Muscular Atrophy, | Atrofia Muscular Espinal
1 Spinal
Ventilacién no Invasiva Noninvasive ventilation | Ventilagdo nao Invasiva
2
Traqueotomia Tracheotomy Traqueotomia
3
5 | Respiracion artificial Respiration, Artificial Respiracéo Artificial
6 | Terapia Respiratoria Respiratory Therapy Terapia Respiratéria
7 | Tratamiento Drug Therapy Tratamento
Farmacolégico Farmacolégico

Se realizaron las siguientes combinaciones de Palabras Claves:

Combinacién de términos.
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4-

Bireme:

(“Atrofia muscular espinal”’) AND (“Ventilacién no invasiva”). Se recuperaron 43

articulos y fueron seleccionados 13.

(“Atrofia muscular espinal”’) AND (“Respiracion artificial”). Se recuperaron 97 articulos

y fueron seleccionados 10.

(“Atrofia muscular espinal”) AND (“Respiracion artificial”) AND (“Traqueotomia”). Se

recuperaron 2 articulos y fueron seleccionados 2.

(“Atrofia muscular espinal”’) AND (“Respiracion artificial”) AND (“Traqueotomia”)

AND (“Ventilacion no invasiva”). Se recuperé 1 articulo y fue seleccionado 1.

5-

1-

2-

(“Atrofia muscular espinal’) AND (“Terapia Respiratoria”). Se recuperaron 144

articulos y fueron seleccionados 16.
Pubemed:

(“Muscular Atrophy, Spinal’) AND (“Noninvasive ventilation”). Se recuperaron 25

articulos y fueron seleccionados 2.

(“Muscular Atrophy, Spinal”) AND (“Respiration Artificial”). Se recuperaron 33 articulos

y fueron seleccionados 3.

3- (“Muscular Atrophy, Spinal”) AND (“Respiratory Therapy”). Se recuperaron 180 articulos

4-

y fueron seleccionados 8.

(“Muscular Atrophy, Spinal”’) AND (“Tracheostomy”). Se recuperaron 16 articulos y fué

seleccionado 1.

Criterios de inclusién y exclusion:

Los criterios de inclusion de los articulos recuperados fueron:

e Articulos originales que trataban sobre la utilizacion de VNI en pacientes con
AME tipo 1.

e Articulos originales que trataban sobre la utilizacion de técnicas de higiene
bronquial en pacientes con AME tipo 1.

e Articulos originales que trataban sobre la utilizacion de VNI y técnicas de

higiene bronquial en pacientes con AME tipo 1.
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e Articulos originales que trataban sobre las complicaciones del paciente
traqueostomizado con AME tipo 1.

e Fecha de publicacién entre los afos 2012 y 2022.

e Idioma espaiiol, inglés y portugués.

e Disponibles a texto completo.
Los criterios de exclusion de los articulos recuperados fueron:

e Articulos originales que trataban sobre la utilizacion de VNI en pacientes con
otras patologias.

e Articulos originales que trataban sobre la utilizaciéon de técnicas de higiene
bronquial en pacientes con otras patologias.

e Articulos originales que trataban sobre la utilizacion de VNI y técnicas de
higiene bronquial en pacientes con otras patologias.

e Articulos que trataban sobre la utilizacion de ventilacion mecanica invasiva
como unica intervencién en pacientes con AME tipo 1.

e Articulos fuera del periodo cronoldgico de publicacion.
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VI. RESULTADOS

Cantidad de articulos
identificados mediante la
busqueda en las diferentes
bases de datos: n= 541

Cantidad de articulos
seleccionados en base a la
tematica, criterios de
inclusian y criterios de
exclusion: n= 56

Articulos eliminados por estar

duplicados y no cumplir los
criterios de inclusion. (n=46)

Articulos incluidos para el
analisis: n= 10

Figura 1. Diagrama de flujo para la seleccién de articulos cientificos
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Tabla 1. Estudios que utilizaron la ventilacién no invasiva para prolongar la supervivencia en AME tipo 1.

Autor Titulo y afno Disefio Poblacién Intervencion Variables Resultados
Camiel Population-ba | Estudio Pacientes -Se  estudid la | Independiente: necesidad de | La supervivencia
A. sed analysis | observacional | AME supervivencia de | ventilacion mecanica. para los pacientes
al.®® of survival in | prospectivo genéticamente los pacientes con con AME tipo 1 fue
spinal confirmados, AME y la | Dependiente: de 9 dias a 17 afios
muscular tratamiento necesidad Supervivencia. en los diferentes
atrophy previo.(n=307) de ventilacion | Necesidad ventilacion | tipos de AME tipo 1,
(2020). mecanica como | mecanica. mientras que para

criterio de
valoracion
alternativo para la

supervivencia.

los pacientes con
AME tipo 2,3y 4 la
supervivencia  fue
normal hasta los 60
afos. Los pacientes
con AME tipos 1c y
2a requirieron
ventilacion
mecanica con mas
frecuencia y desde
edades mas
tempranas en
comparacion  con

los pacientes con
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tipos mas leves de
AME.

Viguier A.
Et Al 8

Spinal
muscular
atrophy with
respiratory
distress type
1: A
multicenter
retrospective
study 2018.

Estudio
observacional

retrospectivo.

Nifios
diagnosticados

con una mutacion
IGHMBP2
homocigota o]
heterocigota

compuesta (n=22).

fin de

determinar el

- Con el

prondstico de los

nifos con
SMARD1, segun
su fenotipo, se
registraron  todos
los casos
pediatricos
franceses
conocidos con
mutaciones

identificadas en la
proteina de union a
inmunoglobulina
2 y la presencia de
sintomas

respiratorios.

Independiente:
Asistencia

mecanica

Dependiente:

Prondstico de vida.

ventilatoria

La

produjo

muerte se
16

pacientes 'y la

en

supervivencia global
a los 12 meses fue
del 41%. La
mediana de
supervivencia global
fue de 5 meses para
los niflos que no
recibieron asistencia
ventilatoria por

traqueotomia.
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Bach J. Et | POINT: Is | Estudio Lactantes con | Se realizd un | Independiente: interfaz nasal | De los 66 nifios que
Al @9 Noninvasive observacional | AME tipo 1 | andlisis de la | traqueostomia y ventilacion | empezaron a utilizar
Ventilation retrospectivo. | extubados con | supervivencia y el [ mecanica no invasiva. la interfaz nasal de
Always the soporte ventilatorio | numero de | Dependiente: numero de | suefio durante el dia
Most no invasivo y que | hospitalizaciones hospitalizaciones y|a los 4 meses de
Appropriate utilizan la técnica | de los pacientes | supervivencia. edad, 37 pasaron a
Manner of de con AME tipo 1 ser dependientes.
Long-term insuflacion-exsufla | que utilizaron 14 de ellos no
Ventilation for cion mecanica | interfaz nasal de requirieron
Infants  With como tratamiento | suefio y ventilacion hospitalizaciones.
Spinal coadyuvante no invasiva 21 han continuado
Muscular (n=126). combinada con con la CNVS
Atrophy Type MI-E como durante una media
1? Yes, tratamiento de 11,6 + 3,3 anos;
Almost respiratorio diurno. 2 murieron después
Always. 2017. de los 3 afios de
edad en hospitales
donde no ofrecen
CNVS o MIE.
Gregoretti, | Survival of | Estudio Pacientes con | Grupo 1: Dejar que | Independiente: traqueotomia, | La supervivencia a
C. EtAl @ [ Patients With | retrospectivo. | AME tipo 1. | la naturaleza siga | ventilacién no invasiva, ayuda | los 24 meses y 48
Spinal (n=194). respiratoria  continua  no | meses fue mayor en
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Muscular
Atrophy Type
1.2013.

su curso (NT)
(n=121).
Grupo 2:
Traqueotomia y
ventilacién
mecanica invasiva
(TV) (n=42).
Grupo 3:
Ayuda  muscular

respiratoria

continua no
invasiva (NRA),
incluida la
ventilacion no

invasiva; y tos
mecanica asistida.
(n=31).

invasiva, tos mecanica
asistida.

Dependiente: Supervivencia.

usuarios de TV que
de NRA: 95% vy 67,7
% a los 24 meses
(p < 0,001) y el
89,43% vy el 45% a
los 48 meses en los
grupos TV y NRA,
respectivamente (p
0,001).
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Aguerrea,

F. Et Al
(38)

Natural

History

of

Type 1 Spinal

Muscular
Atrophy in
Series
Argentinian
Children.
2020.

a

of

Estudio
cohorte

retrospectivo.

Pacientes con
AME tipo 1
seguidos en el

Interdisciplinario
de
Estudio y Atencion
de
Neuromusculares
(IPNM) en Hospital
de Pediatria Dr.
Juan P. Garrahan,
entre 02/2007 vy
02/2017. (n=59).

Programa

Pacientes

Grupo A:
Atencién
de
apoyo (SRC), que

respiratoria

incluyé fisioterapia

intensiva para
despejar las
secreciones

respiratorias,
entrenamiento de
de

hiperinflacion y

maniobras

asistencia para la
tos, uso de sonda

nasogastrica (NG)

para evitar la
aspiracién, apoyo
nutricional,

inmunizaciones vy
cuidados
paliativos. (n=23).

Grupo B:

Dependiente:

intervenciones

respiratorias y supervivencia.

Independiente: VNI, VMNI,
fisioterapia intensiva
incluyendo técnicas de

asistencia para la tos.

Los pacientes que
recibieron

ventilacion invasiva

mostraron mayor
supervivencia en
comparacion con
los otros dos
grupos. La

supervivencia media

entre pacientes que

recibieron SRC vy
SRC + NIV no
mostré diferencia

estadisticamente
significativa (p
0.32).

nifios que fueron

Aquellos

traqueotomizados y
ventilados de forma
10)

entre

invasiva (n =
requirieron
210 y 2,370 dias de

hospitalizacion. La
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Atencion

respiratoria de
apoyo mas
ventilaciéon no

invasiva (SRC +

NIV). (n=8).

Grupo C:

Atencién
respiratoria de
apoyo mas
traqueotomia y

ventilacion invasiva
(SRC + V). (n=10).

media

estancia

hospitalaria fue de

605 dias.
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Camiel® concluy6 que la supervivencia de los pacientes con AME tipo 1ay 1
b no alcanza los 8 meses, mientras que aquellos con AME tipo 1 ¢ sobreviven hasta
los 17 afos aproximadamente. Para los pacientes con AME tipo 2, 3 y 4 la
supervivencia es normal hasta los 50 - 60 afios. Otra observacién importante es que
aquellos pacientes con AME tipo 1c y 2 a requieren con mayor frecuencia ventilacion
mecanica y deben iniciarla en edades mas tempranas. Este estudio no incluyé en los
analisis estadisticos a los pacientes que recibieron ventilacidn mecanica a través de

traqueotomia debido al gran deterioro de la calidad de vida.

Viguier®® realizé un estudio para determinar el pronostico de vida de los nifios
con AME segun su fenotipo. Teniendo en cuenta algunos criterios tanto clinicos como
histopatoldgicos entre ellos la edad de diagnéstico, el momento de aparicién de los
sintomas, el motivo de la primer consulta el autor concluyé que la supervivencia global
a los 12 meses fué del 41% y que todos los supervivientes mas alla de los 32 meses
fueron traqueostomizados. La supervivencia media general fué de 5 meses para los
nifos que no recibieron asistencia ventilatoria por traqueotomia y esto no se alcanzoé
para los pacientes traqueostomizados. Por otro lado, la supervivencia global se
prolongd cuando la edad del primer examen fué mayor de 3 meses también cuando el

inicio de los sintomas se presenté a partir de los 3 meses de vida.

Bach®) realizé un analisis de la supervivencia y el nimero de hospitalizaciones
de los pacientes con AME tipo 1 que utilizaron sonda nasogastrica de suefio y
ventilacion no invasiva combinada con MI-E como tratamiento respiratorio diurno.
Luego del analisis concluyé que los ninos con AME tipo 1 pueden ser manejados
indefinidamente con CNVS y MIE con un menor porcentaje de hospitalizaciones.
Pocos nifios con AME tipo 1 o con trastornos neuromusculares mas leves deberian

necesitar traqueostomias para sobrevivir a largo plazo.

Gregoretti®” realizd un estudio con el fin de estudiar qué estratégia terapéutica
se acompafa de una mayor supervivencia en nifios con AME tipo 1. El autor estudio a
194 pacientes, los cuales fueron agrupados segun el tratamiento recibido en grupo 1
los cuales no recibieron ningun tratamiento, grupo 2 que recibieron traqueotomia y
ventilacidn mecanica invasiva, grupo 3 que recibieron ayuda muscular respiratoria
continua no invasiva (NRA), incluida la ventilacion no invasiva y tos mecanica asistida.
Los datos revelaron que los pacientes del grupo NT tenian una probabilidad de
supervivencia mas baja y fallecieron dentro del segundo afo de vida; tanto los
pacientes TV como los NRA tenian una mayor probabilidad de supervivencia en

comparacion con los pacientes NT, que tenian una menor probabilidad de
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supervivencia a los 24 y 48 meses y un mayor riesgo de muerte; la cantidad de horas
diarias de ventilacién mecanica durante el periodo de estudio fueron significativamente
menores en el grupo NRA, con solo 2 pacientes ventilados en el grupo NRA 0,18

horas por dia.

Aguerrea®® realizd6 un estudio con el fin de analizar la evolucién, las
intervenciones respiratorias y la supervivencia en funcion del tipo de soporte
respiratorio en pacientes con SMA1. Los pacientes seleccionados fueron parte de un
programa interdisciplinario para el Estudio y Atenciéon de Pacientes Neuromusculares
en el cual se aplicaban 3 protocolos de asistencia respiratoria distintos. El primero
constaba de cuidados respiratorios de apoyo que incluia fisioterapia respiratoria
intensiva para eliminar las secreciones, entrenamiento en maniobras de hiperinflacion
y asistencia de la tos, sonda nasogastrica y cuidados paliativos. Por otro lado, en el
segundo grupo se aplicaba cuidados respiratorios de soporte mas ventilacion no
invasiva. El ultimo grupo incluia cuidados respiratorios de soporte mas traqueotomia y
ventilacién invasiva. Luego del analisis se concluyd que la insuficiencia respiratoria se
desarrolla alrededor de los 6 meses en pacientes con AME tipo 1B y en los pacientes
tipo 1 C mas tarde. Las elecciones en las intervenciones respiratorias se debieron
principalmente a las diferencias en la gravedad de la enfermedad y en los deseos de
los padres, considerando diversos aspectos. En nuestra poblacion la probabilidad de
supervivencia a los 2 afos sin soporte respiratorio estaba por debajo del 20%. No se
pudo demostrar una ventaja en términos de supervivencia con la introduccion de la
VNI una vez desarrollada la insuficiencia respiratoria crénica, en comparacion con el
uso de atencion de apoyo solamente. Aquellos pacientes con ventilacién invasiva
vivieron significativamente mas tiempo, pero con largas hospitalizaciones. Las técnicas
de limpieza de las vias respiratorias, hiperinsuflacion pulmonar y presién de soporte la
ventilacién se introdujo de forma proactiva, siguiendo las ultimas recomendaciones

internacionales.
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Tabla 2. Estudios que utilizaron la ventilaciéon no invasiva y técnicas de higiene bronquial para aumentar la Capacidad vital en

ninos con enfermedades neuromusculares incluidos los de AME tipo 1

Autor Titulo y ano Disefio Poblacion Intervencion Variables Resultados
Mi Ri[Five-Year Follow-Up|Estudio -Sujetos conl- Se investigd la tasallndependiente: La VNI fué tolerada a
Suh.  Etland Outcomes  of|Observacional [enfermedades de mantenimiento de la[Ventilacién no invasiva. [largo plazo sin
al 49 Noninvasive Ventilation|Prospectivo.  |neuromusculares [VNI 'y la duracion incrementos
in que recibieron|media, el tiempo de[Dependientes: significativos en el
Subjects With VNI. (n= 180) aplicacion y la[Tasa de mantenimientojtiempo de aplicacion

Neuromuscular
Diseases. 2018.

capacidad vital forzada

en el momento de
iniciar la VNI y 5 afios

después de iniciarla.

de la VNI.

Duracion media.
Tiempo de aplicacion.
Capacidad vital

forzada.

diaria para la mayoria
de

enfermedad

los sujetos con

neuromuscular (p =
0,001). La CVF media
en posicion

sentada aumento

de 586,2 a 692,5 mL (P
= 0,20) en el grupo de
AME. En

supina

posicion

aumentd de 542.3 a
614.6 mL (P = 0.29) en
el grupo de AME. Hubo
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diferencias
significativas entre los
subgrupos para la CVF
en la posicién sentada
al inicio de

la VNI (P = 0,001) y
después de 5 anos (P <
0,001), asi
como en la posicién
supina al inicio de la
VNI (P =

0,003) y después de 5
afos (P < 0,001).

Stehling,
F. Et al.

(40)

Mechanical
insufflation/exsufflation
improves vital capacity
in

neuromuscular
disorders 2015.

Estudio
Observacional

Retrospectivo.

Pacientes con
trastornos
neuromusculares
y

severa

restriccion

del
volumen pulmonar
que usaban

ventilacion no

de

insuflacion/exsuflacion

-Uso regular
mecanica dos veces al
dia durante 10 minutos
aplicando series de tres

respiraciones de

insuflacion/exsuflacion
a través de una
mascara facial

Independiente:
Insuflacion/exsuflacion

Mecanica.

Dependiente:
Capacidad Vital.

En el primer afo,
después del uso
regular de
insuflacion/exsuflacion

mecanica, la capacidad

vital aumento
significativamente  en
un 28 % (p=0,002),

después del segundo
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invasiva nocturna
(n=21).

independientemente de
la infeccion del tracto

respiratorio.

ano, el aumento de la
capacidad vital se
mantuvo estable. Estos
datos sugieren que el
uso regular de
insuflacion/exuflacion
mecanica mejora la
capacidad vital en
pacientes con
trastornos
neuromusculares y
restriccion severa del

volumen pulmonar.
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En el estudio de Mi Ri Suh ®9, se observa que la VNI es bien tolerada a largo
plazo en los pacientes con enfermedades neuromusculares sin aumentar
significativamente el tiempo de aplicacién diaria. Por otro lado, se documenté que la
capacidad vital comenz6é a disminuir significativamente luego de los 5 afos de

aplicacion.

Stehling“? constatd que en pacientes con enfermedades neuromusculares y
restriccion severa del volumen pulmonar la capacidad vital aumentd significativamente
un 28% luego del primer afo de uso regular de MI-E pero la misma se mantuvo

estable luego del segundo afio de aplicacion.
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Tabla 3. Estudios que utilizaron ventilacién no invasiva y técnicas de asistencia para la tos para evitar el fallo respiratorio y la

traqueotomia en pacientes neuromusculares que incluye al AME tipo 1.

Autor | Titulo y afio Disefio Poblacion Intervencion Variables Resultados

Kapur, | Relationship Estudio Ninos (de 0 a 18| Se evalué mediante | Independiente: De los 25 nifos

N. Et [ between cohorte afos) con AME tipo 1, | las pruebas de | Ventilacion Mecanica | reclutados 10

al. “¥ | respiratory transversal | 2y 3 (n=25). funcion respiratoria a | No Invasiva. requirieron VNI, 5 por
function and | prospectivo. los niflos con AME trastornos respiratorios

need for NIVin
childhood SMA.
2017.

tpo 1, 2 vy 3
confirmada

genéticamente  que
asistieron al
Children's Health
Queensland (CHQ),
Brisbane, Australia,
durante 2017 para
comparar si  era
necesario o no la
de VNI

Diez ninos utilizaban

utilizacion

VNI nocturna regular

Dependiente:
espirometria, técnica

de oscilacion forzada

(FOT), indice de
depuracion pulmonar
(LCI), presiones

inspiratorias nasales
de sniff, flujp maximo
de tos (PCF), presion
inspiratoria y

espiratoria maxima.

del suefio (SDB)y 5 de
durante wuna
del
inferior (LRTI). Los nifios
VNI

una

infeccion
tracto respiratorio
que requerian
presentaron

capacidad vital forzada
(CVF)
(-5,70 frente a -1,39, ( p
< 0,02), puntuacion z de
la Rsr8 (1,97 frente a
0,50, p = 0,04) y LCI
(8,84 frente a 7,34, p =
0,01). Dos tenian un FR

mas anormal
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durante el periodo de

estudio.

y un SDB normales.
Para la puntuacion z de
la CVF inferiora-2,5y el
ICV superior a 7,5, la
odds ratio para la VNI
fue de 10,70 (intervalo
de confianza [IC] del
95%, 1,39-82,03) y 2 (IC
del 95%, 0,40-10,31),
respectivamente. Todos
los nifos con ICV
superior a 8 utilizaron la
VNI. La puntuacion z de
la FVC y el ICV se
asocian con el didxido
de carbono transcutéaneo
maximo en la PSG (r =
0,43, p <0,001).

Se consiguio el objetivo
de retirada de la VMI y
traslado a domicilio con
dispositivos ventilatorios

no invasivos. La VMI por
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traqueotomia se
considera el tratamiento
de eleccion en Brasil; sin
embargo, es necesario
informar a las familias
sobre la irreversibilidad
de la enfermedad vy las
posibilidades

estratégicas de las
terapias actuales (VMI,
VNI y paliacién) para el
manejo de un nifio grave

con AME 1.

Bach,
J R. Et

al. ™

Soporte
respiratorio
muscular  para
evitar el fallo

respiratorio y la
traqueotomia:
ventilacion  no
invasiva y
técnicas de tos
asistida. 2013.

Estudio

prospectivo.

Pacientes
neuromusculares con
atrofia muscular

espinal tipo 1, distrofia

muscular de
Duchenne (DMD) vy
esclerosis lateral
amiotrofica que

sobrevivieron

utilizando soporte

Respiracion
glosofaringea, tos
asistida, terapia

respiratoria,

ventilacion mecanica
no invasiva,
insuflacion-exsuflacié

n mecanica.

Independientes:

y tos asistida.

Dependiente:
respiratorio

traqueotomia.

VNI

fallo

y

76 pacientes (47%)
precisaron ventilacion no
invasiva continua en un
periodo de seguimiento
de 15 afos. De estos
76.22 (30.1%) de
enfermos fueron
extubados y 35 (4.6%)

decanulados en cuatro

los

centros especializados.
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ventilatorio  continuo

sin  necesidad
traqueotomia
(n=1623).

de

En una serie de
pacientes con atrofia
muscular espinal tipo 1
se describieron 27
enfermos
traqueotomizados y
usuarios de ventilacion
invasiva. La edad media
fue de 78.2 (rango
65-179) meses. 25 de 27
(92.5%) perdieron la
capacidad para la
respiracion autébnoma
inmediatamente
después de la
traqueotomia. Ninguno
de los 21 pacientes que
no habian desarrollado
la capacidad de hablar
antes de la traqueotomia
lo hicieron
posteriormente. Por otra

parte, 72 pacientes con
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VMNI estan vivos
actualmente con una
edad media de 86.1
(rango 13-196) meses.
Otros murieron a la edad
de 52.3 (rango 13-111)
meses. 67 de los 75
pacientes con atrofia
muscular espinal tipo 1y

usuarios de VMNI

podian comunicarse
verbalmente. 15
pacientes tienen

actualmente mas de 10
anos y 6 mas de 15,
todos ellos sin
traqueotomia a pesar de
depender de VMNI
continua en la mayoria
de los casos. Oftros
autores también han

descrito la utilizacion de
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VMNI continua en estos

pacientes.

Lacom
be M.
Et al

(42)

Comparison of
Three
Cough-Augment
ation
Techniques in
Neuromuscular
Patients:
Mechanical
Insufflation
Combined with
Manually
Assisted Cough,
Insufflation-Exsu
fflation Alone
and
Insufflation-Exsu
fflation
Combined with
Manually
Assisted Cough
2014.

Ensayo
clinico

Aleatorizado

Pacientes con
enfermedades
neuromusculares (n=
18)

-Insuflacién por
respiracién con
presion positiva
intermitente (IPPB)
combinada con tos
asistida manualmente
(MAC).

- Insuflacion
Exsuflacion mecanica
(MI-E).

- Insuflacion
Exsuflacion mecanica
(MI-E) combinada
con tos asistida

manualmente (MAC).

Independiente:
Insuflacién por
respiracién con
presion positiva
intermitente.
Tos asistida
manualmente
Insuflacion
exsuflacion

mecanica.

Dependiente: Flujo

maximo de tos.

La PCF fue mayor con
IPPB + MAC (p= 0,018)
seguido de MI-E + MAC
(p =0,01), que fue
mayor que con MI-E solo
(p=0,02)
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Kapur“? realizé un estudio en el cual se realizaron un conjunto de evaluaciones
pulmonares en nifios con AME para determinar si era necesario o no el uso de VNI.
Del total de los nifios, el 40% requiri6 VNI, un porcentaje de ellos por trastornos
respiratorios (5) y ofro por infecciones del tracto respiratorio inferior (5). El autor
concluyd que los nifios con una capacidad vital forzada y un mas anormales deben

considerarse en riesgo de iniciar la VMNI durante/después de una IVR.

Bach™ realizd6 un estudio en el cual se describieron distintas técnicas de
soporte ventilatorio no invasivo para la prevencion de la insuficiencia y el fallo
respiratorio en pacientes con enfermedades neuromusculares. El autor concluyé que
en estos pacientes el abordaje inicial se debe enfocar en la realizacion de una
evaluacion simple y especifica de la funcién de la musculatura respiratoria y que la
aplicacion de técnicas que asistan a los musculos inspiratorios y espiratorios sera mas
efectiva que la terapia con oxigeno suplementario y broncodilatadora, al poder evitar
los episodios de fallo respiratorio agudo. Por otro lado, en aquellos que presentan fallo
respiratorio agudo y precisan ser intubados sin poder realizar posteriormente intentos
de respiracién espontanea podran ser extubados en la mayoria de los casos mediante
la instauracion de VMNI y TAM.

Lancombe®? comparé la utilizacién de 3 técnicas diferentes para aumentar el
flujp maximo de tos en pacientes con enfermedades neuromusculares. Un grupo
recibié asistencia manual de la tos, otro insuflacion- exsuflacién mecanica y el ultimo
ambas técnicas combinadas. Luego de la aplicacion de las diferentes técnicas el autor
concluyé que la aplicacion de asistencia manual de la tos en combinacion con la
insuflacion por respiracion con presién positiva intermitente generé un aumento
significativo del flujo maximo de tos ( > 5 litros/minuto) que las otras técnicas por

separado.
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VII. DISCUSION

En los objetivos que se plantearon para la tesina de grado, se incluyé el analisis
de los efectos de la utilizacién de técnicas de higiene bronquial (THB) y ventilacion no
invasiva (VNI) para retrasar el deterioro de la funcion respiratoria que lleva a la
necesidad de ventilacion mecanica invasiva (VMI) y traqueostomia en pacientes con
AME tipo 1. Para ello se tuvieron en cuenta los estudios que aplicaban distintas
técnicas de higiene bronquial y ventilaciéon no invasiva como prevencion del fallo
respiratorio en pacientes con AME tipo 1.

La siguiente discusion serd desarrollada en 3 apartados siendo ellos

correspondientes a las diferentes tablas que se desarrollaron anteriormente.

Estudios que utilizaron la ventilacién no invasiva para prolongar la supervivencia en

AME tipo 1.

La supervivencia de los nifios con AME tipo 1 no suele sobrepasar los 24
meses de edad, mayormente a causa de una insuficiencia respiratoria, a menos que
reciban cuidados clinicos preventivos; el pronostico vital de estos pacientes ha
mejorado significativamente con la incorporacidon de apoyos nutricionales vy
respiratorios. Un porcentaje de estos nifios que reciben un tratamiento adecuado vive
mas alla de los 2 afios.?

En los estudios realizados por Camiel®), Viguier®®, Bach®, Gregoretti®” y
Aguerrea®® se estudio la supervivencia de los nifios con AME que recibieron distintos
tratamientos respiratorios. Camiel® realizd un estudio observacional prospectivo para
evaluar la supervivencia de 307 pacientes con AME que no recibieron un tratamiento
previo y utilizé como criterio de valoracién alternativo la necesidad de ventilacion
mecanica. Se agrup6 a los pacientes segun el tipo de AME teniendo en cuenta la edad
de inicio de los sintomas y los hitos motores adquiridos. Se incluy6 en el analisis el dia
de fallecimiento, la fecha de inicio de la ventilacion mecanica invasiva o no invasiva y
el numero de horas al dia que la utilizaron. Se observé una supervivencia acortada en
los ninos con AME tipo 1 y 2b y que estos dependen de la ventilacién mecanica para
sobrevivir. Viguier® mediante un estudio observacional retrospectivo encontré que la
supervivencia global de los nifilos con AME tipo 1 a los 12 meses fué del 41% y con
una supervivencia media de 5 meses para aquellos que no recibieron asistencia
ventilatoria por traqueotomia, periodo de tiempo que no fué alcanzado por aquellos
pacientes traqueostomizados. Bach® compar6 el nimero de hospitalizaciones vy la

supervivencia en aquellos nifios con AME tipo 1 que recibieron soporte ventilatorio
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mediante traqueotomia y los que fueron tratados con ventilacion no invasiva tanto
nocturna como diurna combinada con insuflacidon-exuflacion mecanica. El autor
concluyd que la supervivencia llegd a los 3 afios en los nifios con VNI y MI-E con una
marcada disminucion del numero de hospitalizaciones a comparacion del grupo con
traqueotomia. Gregoretti®” realizd una revision retrospectiva de los resultados
obtenidos en los nifios con AME tipo 1 que recibieron 3 tratamientos distintos. En el
primer grupo se dej6é que la enfermedad siga su curso natural, el segundo se tratd
mediante traqueotomia y ventilacion invasiva y el ultimo recibié ayuda continua no
invasiva de los musculos respiratorios incluyendo VNI y asistencia mecanica de la tos.
La supervivencia a los 24 y 48 meses fué mayor para los dos grupos que recibieron un
tratamiento respiratorio que para aquellos que no. A su vez se constaté una diferencia
entre los grupos que si fueron tratados mediante asistencia ventilatoria siendo mayor
la supervivencia en aquellos que recibieron ventilacion invasiva. Aguerrea®) compard
la supervivencia en 3 grupos que recibieron distintos tratamientos respiratorios
incluyendo cuidados respiratorios de apoyo (SRC), SRC combinado con ventilacion
no invasiva y SRC con traqueotomia. Se encontrd que la supervivencia fué mayor para
el grupo que recibi®é SRC y ventilacion no invasiva a comparacioén de los otros dos
grupos y que los nifios que recibieron tragueotomia requirieron de un nimero mayor

de hospitalizaciones.

mecanica invasiva y no invasiva y técnicas de asistencia para la tos en la
supervivencia y el pronéstico de vida en pacientes con AME tipo 1.

Camiel® y Viguier®® evaluaron los efectos de la ventilacion mecanica en la
sobrevida de pacientes con AME . Camiel ®realizé un estudio prospectivo en el cual
se analizaron los datos de 307 pacientes con AME genéticamente confirmados que no
habian recibido un tratamiento previo teniendo en cuenta el fenotipo, la mortalidad y la
necesidad de ventilacion mecanica. Viguier® mediante un analisis retrospectivo
evalué a 22 nifios diagnosticados con una mutacion IGHMBP2 homocigota o
heterocigota compuesta y con sintomas respiratorios. Ambos autores dividieron a los
pacientes en grupos teniendo en cuenta la edad de inicio de los sintomas, el mayor
hito motor adquirido, la edad de la primera consulta médica, ingresos
hospitalarios,curso de la enfermedad y utilizaron el sistema de clasificacion de AME
para distinguir cada fenotipo. Camiel® incluyé en su analisis datos como la
mortalidad, el uso de ventilacidn mecanica invasiva o no invasiva, la fecha de inicio y

las horas diarias que se utilizd la misma. Compard varios criterios de valoracién
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compuestos posibles: (1) muerte, (2) muerte y ventilacion mecanica durante y16 h/d;
(3) muerte y ventilaciéon durante y12 h/d; y (4) la muerte y la noche ventilacion (es
decir, aproximadamente 8 horas/noche o mas, pero menos de 12 horas. Los valores
de p <0,05 se consideraron estadisticamente significativos. Viguier® ademas de
recolectar datos de los examenes fisicos y neuroldgicos (conduccion nerviosa (NCS) y
electromiografia con aguja (EMG)) realizados a estos pacientes incluyd los ingresos
hospitalarios, duracién de la estadia durante el curso de la enfermedad y la fecha de
muerte. Ademas se realizaron pruebas de rangos logaritmicos para comparar la
supervivencia entre los subgrupos de pacientes (con o sin soporte ventilatorio, parto
prematuro, segun la edad al primer examen, inicio de los sintomas, etc). Las pruebas
fueron bilaterales y los valores de p inferiores a 0,05 se consideraron significativos.
Los resultados de Camiel®® se centraron principalmente en los pacientes con AME
tipo 1 revelando que la supervivencia media de aquellos con AME tipo 1a es de 9 dias
y de 7,7 meses para los del grupo 1b teniendo estos un 30% de probabilidades de
sobrevivir mas alla de 1 afo. Por otro lado, para los nifios con AME tipo 1c lograron
una mediana de supervivencia significativamente mayor de 17 anos. Para los
pacientes con AME tipo 2,3 y 4 la supervivencia fué mas prolongada. Por otra parte,
en los resultados de Viguier® se obtuvo que la mediana de edad en la primera
consulta fue de 3,3 meses donde principalmente se trataba por la insuficiencia
respiratoria y el retraso de crecimiento. De los 22 pacientes se constaté que 15
requirieron ventilacion mecanica, 2 de ellos recibieron VNI, 4 presién positiva continua,
11 ventilacidn mecanica por intubacion y 8 requirieron traqueostomia en una mediana
edad de 10 meses. La supervivencia global fue del 41% y fue prolongando cuando el
primer sintoma se presenté luego de los 3 meses. La supervivencia media general fue
de 5 meses para los nifios que recibieron asistencia ventilatoria sin traqueotomia lo
cual no pudo ser alcanzado para aquellos traqueotomizados.

En los analisis de Bach®, Gregoretti®” y Aguerrea®® se estudiaron los efectos
de la ventilacion mecanica no invasiva e invasiva combinadas con técnicas de tos
asistida en pacientes con AME tipo 1. Bach®®, en su estudio, evaluo la supervivencia y
el numero de hospitalizaciones en 66 nifios con AME tipo 1 registrados en 2 centros
que utilizaban soporte ventilatorio no invasivo nasal. Gregoretti®” mediante una
revision retrospectiva evalu6é los resultados de 3 terapéuticas distintas en 194
pacientes con AME tipo 1. De los 194 pacientes se dividié en 3 grupos. En el grupo NT
se decidié dejar que la naturaleza siga su curso (n=121), en el grupo TV se utilizé
traqueotomia y ventilacion mecanica invasiva (n=42); y en el grupo NRA recibieron
ayuda no invasiva incluida la VNI y la tos asistida mecanicamente (n=31). Aguerra®®

realizd6 un analisis prospectivo de la evolucién y la sobrevida en 59 sujetos que
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recibieron 3 terapias diferentes, las cuales son: cuidados respiratorios de apoyo que
incluye fisioterapia para eliminar secreciones, maniobras para la tos y cuidados
paliativos (n=23); otro grupo recibié cuidados respiratorios de apoyo + soporte
ventilatorio no invasivo una vez detectadas las infecciones recurrentes y
hospitalizaciones (n=8). El ultimo grupo recibié cuidados respiratorios de apoyo +
traqueotomia y ventilacién invasiva habiendo fracasado la VNI anteriormente (n=10).
Bach tuvo como conclusién de su revision que 37 de los 66 nifios, que comenzaron a
dormir con SVN nasal y lo usaron 24 horas por dia, se volvieron dependientes antes
de los 10 afios de edad. En 14 de ellos no hubo requerimiento de hospitalizacion y en
21 continuaron con la SVN nasal por 3 afios promedio. Concluyendo asi que, los nifios
con AME tipo 1 se pueden tratar indefinidamente mediante el uso de SVN nasal y MIE
y que pocos deberian necesitar traqueostomias para sobrevivir a largo plazo.
Gregoretti®” finalizo su estudio obteniendo como resultado que los pacientes del grupo
NT tenian una probabilidad de supervivencia mas baja y fallecieron dentro del segundo
afo de vida; tanto los pacientes TV como los NRA tenian una mayor probabilidad de
supervivencia en comparacion con los pacientes NT, con una menor probabilidad de
supervivencia a los 24 y 48 meses y un mayor riesgo de muerte para el grupo NRA.
Las horas diarias de ventilacion mecanica fueron significativamente menores en el
grupo NRA. Por ultimo, en los resultados del autor Aguerrea® encontramos que
aquellos pacientes que recibieron ventilacién invasiva mostraron una supervivencia
mas larga, en comparacién con los otros dos grupos. La supervivencia media entre
los pacientes que recibieron SRC y SRC + VNI no mostro diferencias
significativamente estadisticas. Aquellos que fueron traqueotomizados y ventilados
invasivamente requirieron un numero mayor de hospitalizaciones con una mediana de

estancia hospitalaria de 605 dias.

Estudios que utilizaron la ventilacion no invasiva y técnicas de higiene bronquial para
aumentar la capacidad vital en nifios con enfermedades neuromusculares incluidos los
de AME tipo 1.

La funcion de los musculos inspiratorios y espiratorios en pacientes con AME
tipo 1 conlleva la disminucién de la ventilacién y una tos ineficaz, lo que conducira a
una limpieza bronquial deteriorada, atelectasias, infecciones respiratorias frecuentes,
etc.” Esto se puede respaldar por completo, de modo que los pacientes con una
capacidad vital fuera de valores normales han podido utilizar CNVS sin necesitar el
uso de tubos de traqueostomia.®® Normalmente, la medicién de la CV en decubito es

un indicador importante y precoz de la disfuncion ventilatoria. La diferencia entre
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ambos valores obtenidos debe ser menor al 7% y cuando esta supera el 20% suele
ser un indicador de necesidad de asistencia ventilatoria no invasiva nocturna. Esta
diferencia de valores de CV es una indicacion de VNI. La VNI disminuye el trabajo de
los musculos respiratorios, mejorando el intercambio gaseoso evitando la aparicidon de
insuficiencia respiratoria pudiendo obtener unas mediciones de CV relativamente
dentro de los parametros ideales."*'¥

Para los pacientes con AME que usan VNI en combinacion con técnicas de tos
asistida tienen un volumen mas profundo de aire proporcionado por el apilamiento de
aire. Unas de las técnicas como la insuflacion-exsuflacion mecanica (MIE) aplica un
empuje abdominal y, a veces, una compresion toracica que aumenta significativamente
los flujos de exsuflacion de MIE (MIE-EF) para aumentar su eficacia en la expulsion de
desechos de las vias respiratorias y asi obtener mejores de valores de CV en dichos
pacientes.®

En los estudios de Mi Ri Suh® y Stehling“® se estudia la capacidad vital en
nifios con AME tipo 1 que recibieron como tratamiento a la ventilaciéon no invasiva y
técnicas de tos asistida. Mi Ri Suh®® definio 4 grupos de estudio, en la categoria A se
incluyé a los que fueron examinados y que tenian hipercapnia sin sintomas visibles; en
la categoria B se incluyo a los que acudieron con sintomas agudos de insuficiencia
respiratoria; en la categoria C se incluyo a los que ingresaron con sintomas agudos de
insuficiencia respiratoria pero se perdieron en el seguimiento periddico durante un
tiempo prolongado y en la categoria D se incluyd a los que no consiguieron
desprenderse de la ventilacion mecanica invasiva después de una traqueotomia o
intubacion. Dicho autor llegé a la conclusion luego de comparar las mediciones de la
CVF al inicio de la VNI y después de 5 afios, la CVF media en posicion sentada y en
supino aumenté en el grupo de miopatia congénita de AME. Las tasas de
mantenimiento de la VNI durante 5 afios fueron del 91%, y la duracion media del
mantenimiento de la VNI fue de 8 meses aproximadamente para la miopatia congénita
de AME. Stehling®® , en su estudio, todos los pacientes tenian una restriccion grave
del volumen pulmonar (CV <30% del tedrico), insuficiencia tos grave con CPF < 160
I/min y utilizaban VNI nocturna. De los 21 pacientes, 16 utilizaron insuficientemente la
respiracion con presion positiva intermitente (IPPB) para la tos asistida mecanica, 10 y
cinco pacientes no tenian experiencia previa con la tos asistida mecanica.

Este autor dedujo que con la introduccién de uso regular de la MIE mostré una
evidencia significativa del aumento de la CV en pacientes con AME. Esta técnica
mejora la limpieza de las vias respiratorias y mejora la distensibilidad pulmonar y la
microatelectasia obteniendo como resultado esta notable mejora de la CV. En ambos

estudios tanto como de Mi Ri Suh® y Stehling“?, se evalud una terapéutica que fue

51



utilizada para evaluar la capacidad vital en nifios con enfermedad neuromuscular
donde dentro de los subgrupos se encontraba a la AME tipo 1. El analisis de Mi Ri
Suh® se diferencia de Stehling“®? habiendo evaluado la capacidad vital forzada y
utilizado la técnica de MIE como tratamiento en sus pacientes mientras que Stehling
evaluo la capacidad vital y usé la VNI como terapéutica. Mi Ri Suh®® realiz6 un estudio
observacional prospectivo donde agrupé a 180 pacientes en 4 grupos diferenciandolos
por los distintos tipos de enfermedad neuromuscular (Distrofia muscular de Duchenne,
Esclerosis Lateral Amiotrofica, AME y otras). Todos los sujetos fueron monitorizados
durante al menos 5 afos después del inicio de la VNI (+-6 meses). Se investigo la tasa
de mantenimiento de la VNI y la duracion media, el tiempo de aplicacién y la
capacidad vital forzada (CVF) en el momento de iniciar la VNI y 5 afos después de
iniciarla en cada grupo. Stehling“? llevo a cabo un estudio observacional retrospectivo
donde se investigo los efectos a largo plazo del uso regular de insuflacion/exuflacién
mecanica sobre el curso de la capacidad vital. Este analisis incluyé a 21 pacientes con
trastornos neuromusculares y restriccion severa del volumen pulmonar que usaban
ventilacion no invasiva nocturna. De los 21 pacientes, 16 utilizaron insuficientemente la
respiracion con presion positiva intermitente (IPPB) para la tos asistida mecanica, 10 y
5 pacientes no tenian experiencia previa con la tos asistida mecanica. Los pacientes
usaban regularmente la insuflacion/exsuflacion mecanica dos veces al dia durante 10
minutos aplicando series de tres respiraciones de insuflacion/exsuflacion a través de
una mascara facial independientemente de la infeccion del tracto respiratorio.

Entre los resultados, Mi Ri Suh® obtuvo como conclusién que la VNI fue
tolerada durante largos periodos de tiempo sin aumentar el tiempo de aplicacion diaria
en la mayoria de los sujetos con ENM y ha ayudado a prolongar la supervivencia y
mejorar la calidad de vida en dichos pacientes. La tasa de supervivencia global
después de 5 anos fue del 79% en la poblacién total y el porcentaje de sujetos que
sobrevivieron después de 5 afos fue aproximadamente el 90% en aquellos con
miopatia congénita SMA.

Stehling“® también tuvo resultados positivos en cuanto a sus objetivos. Obtuvo
que la MIE ralentiza y declive e incluso mejora la CV en pacientes con enfermedades
neuromusculares. El uso continuo de VNI y MI-E reduce las hospitalizaciones y la
mortalidad en dichos sujetos, cuyo efecto podria deberse a un aumento o
estabilizacion de la disminucién de CV. En ambos estudios se encontraron resultados
estadisticamente significativos en cuanto a los tratamientos mencionados
anteriormente utilizados en nifios con AME tipo 1, obteniendo como resultado un
aumento de la capacidad vital y capacidad vital forzada mejorando asi la calidad de

vida y también supervivencia de los mismos.
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Estudios que utilizaron ventilacion no invasiva y técnicas de asistencia para la tos para
evitar el fallo respiratorio y la traqueotomia en pacientes neuromusculares que incluye
al AME tipo 1.

Los nifilos con AME tipo 1 reunen un numero de condiciones que los vuelven
candidatos a desarrollar insuficiencias respiratorias a repeticién que culminan en fallo
respiratorio y necesidad de ventilacion invasiva mediante traqueotomia. Dentro de
estas podemos encontrar la pérdida de fuerza de los musculos respiratorios y la tos
ineficaz que conlleva a una limpieza bronquial ineficiente.(” Si bien la traqueotomia es
una estrategia de soporte esta debe tratar de considerarse como transitoria debido a

todos los cuidados y complicaciones que acarrea. ?

En los estudios de Kapur®" y Bach” se buscé mantener una buena funcion
respiratoria mediante soporte ventilatorio no invasivo y distintas técnicas de higiene
bronquial para no llegar a la necesidad de traqueotomia. Kapur®? realizé un conjunto
de evaluaciones pulmonares para determinar la necesidad de ventilacién no invasiva
en ninos con AME. El autor concluyé que si bien la traqueotomia es el tratamiento a
eleccidn en su pais hay opciones terapéuticas como la ventilacion no invasiva y
cuidados paliativos los cuales se pueden llevar adelante en los nifios con AME tipo 1
grave. Bach” mediante un estudio prospectivo analizo la utilizacion de ventilacién no
invasiva (VNI) y diferentes técnicas de higiene bronquial para evitar el fallo respiratorio
y la traqueotomia en pacientes con enfermedades neuromusculares. Como resultado
el autor observé que aquellos nifios con AME tipo 1 que recibieron traqueotomia
perdieron la capacidad para respirar de manera auténoma y el habla inmediatamente
después de la intervencion. Por otro lado, los que fueron tratados con VNI lograron
una supervivencia de 40 afios volviéndose dependientes de la misma. Lacombe®? por
su parte, en su ensayo clinico aleatorizado comparé los efectos de la insuflacion
mecanica combinada con tos asistida manualmente (MAC), la insuflacion-exsuflacion
sola y la insuflaciéon-exsuflacion combinada con MAC en pacientes neuromusculares
que requieren asistencia para la tos. Este analisis fue en 18 adolescentes con
disfuncidon muscular respiratoria severa y flujo maximo de tos (PCF) inferior a 3 litros/s
0 presion espiratoria maxima (MEP) que habitualmente incluian educacion del
paciente sobre técnicas de asistencia para la tos. Los estudios de Kapur®" y Bach(”
tienen como objetivo evaluar los efectos de la ventilacién no invasiva en la funcion
respiratoria en pacientes con enfermedades neuromusculares. Kapur®? incluyo en el
analisis 25 nifios con AME tipo 1 y compard los resultados de un conjunto de
evaluaciones pulmonares en aquellos que utilizan ventilacién no invasiva y los que no.

Este autor describid las caracteristicas basales y clinicas y la viabilidad de las pruebas
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buscando una asociacion entre la PSG y los parametros de frecuencia respiratoria
mediante un analisis de regresion y un analisis multivariante mediante una regresion
por pasos. Bach documenté 1623 casos de pacientes con enfermedades musculares
(AME tipo 1, Distrofia Muscular de Duchenne y Esclerosis Lateral Amiotréfica) que
sobrevivieron con la utilizacibn de ventilacion no invasiva sin necesidad de
traqueotomia. Kapur®) dentro de sus evaluaciones pulmonares incluyé la
polisomnografia (PSG), la espirometria, la técnica de oscilacion forzada (FOT), el
indice de depuracién pulmonar (LCl), las presiones inspiratorias nasales por
inhalacion, el flujo maximo de tos, la presion inspiratoria y espiratoria maxima. Bach”
se centrd en la explicacion y los beneficios de las distintas técnicas no invasivas que
se pueden utilizar a corto y a largo plazo para evitar la traqueotomia. Dentro de ellas
se encuentran el air-stacking, la respiracion glosofaringea, CoughAssist y la ventilacion
mecanica no invasiva. Lacombe®? en sus pacientes uso la condicién IPPB + MAC,
comenzando la insuflacion IPPB con un esfuerzo inspiratorio y luego permitieron que
la insuflacion continuara pasivamente hasta alcanzar la presion inspiratoria
seleccionada, en aproximadamente 5 s. Una vez alcanzada la presion inspiratoria, un
fisioterapeuta retiraba el circuito IPPB para evitar resistencia al toser. Al mismo tiempo,
el MAC fue realizado aplicando presion manual en el térax y/o el abdomen del
paciente durante la exsuflacion mientras animaba al paciente a toser. La condicion
MI-E se logré utilizando el dispositivo CoughAssist en modo manual administrando la
exsuflacion al mismo tiempo que pedia al paciente que tosiera. Cada prueba se repitid
al menos tres veces y se seleccioné el valor de PCF mas alto. Se midi6 IC, PCF y
tiempo con PCF por encima de 3 litros/s ECT para cada técnica de tos asistida.
Ademas, los pacientes evaluaron la comodidad respiratoria utilizando una escala
analoga visual (VAS) que iba de 0 ("Respiro muy mal") a 10 ("Respiro muy bien"). La
efectividad de la tos percibida por el paciente también se calificé en una VAS de 10
puntos (de 0, "tos completamente ineficaz", a 10, "tos completamente efectiva").
Kapur“? concluyé que la traqueotomia se puede evitar en nifios con AME tipo 1 grave
debido a las comorbilidades y al numero de hospitalizaciones que conlleva la
terapéutica y que se puede llevar un tratamiento mediante ventilacion no invasiva y
cuidados paliativos en nifios con AME tipo 1 grave. Bach!” constatdé que 72 pacientes
con AME tipo 1 lograron una supervivencia de aproximadamente 40 afos sin la
necesidad de traqueotomia mediante la utilizacién de ventilacion no invasiva. Por otro
lado, de 27 pacientes que fueron traqueostomizados 25 perdieron el habla y la
capacidad para respirar de manera auténoma inmediatamente luego de la
intervencion. La ventilacion no invasiva y las técnicas de higiene bronquial parecen

conformar una terapéutica factible para utilizar en los nifios con AME tipo 1 ya que
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permiten mantener la funciéon pulmonar y previene la necesidad de traqueotomia que
trae con ella un gran numero de comorbilidades. Lacombe®“? culmind su analisis
concluyendo que la presioén inspiratoria fue mayor con IPPB que con MI-E, la IC
aumenté de manera similar con las tres técnicas, mientras que los fisioterapeutas por
perciben la insuflacion como mas pasiva con el uso de IPPB que MI-E. El tiempo de
tos efectivo (ECT) aumentd con las 3 técnicas pero fue menor con MI-E solo que con
las dos técnicas que incluian MAC. La PCF con IPPB + MAC fue mayor en los 9
pacientes que presentaron oscilaciones de presién positiva durante la exsuflacion
mecanica que en el resto y todos ellos tenian valores de PCF por encima de 5 litros/s.
Entre los 9 pacientes restantes que no exhibieron una presién de mascara positiva
transitoria, 8 tuvieron un valor de PCF por debajo de 5 litros/s al utilizar IPPB + MAC, y
solo 3 alcanzaron valores de PCF superiores al utilizar esta condicion en comparacion
con las condiciones que incluian MI-E. Finalmente, todos los pacientes que tenian un
valor de PCF por encima de 5 litros/s con IPPB + MAC tuvo la PCF mas alta con esta
técnica. En su conclusion final comparti6 que agregar MI-E a MAC puede ser
perjudicial o ineficaz en pacientes con ENM que pueden generar valores altos de PCF
con insuflacion y MAC combinados. Estos pacientes deben evaluarse caso por caso

para determinar qué técnica de asistencia para la tos es mas beneficiosa.
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VIIl. CONCLUSION

De acuerdo a los articulos encontrados en la busqueda bibliografica y tras el
analisis de los mismos se llega a la conclusién de que, la ventilacibn mecanica no
invasiva, las técnicas de higiene bronquial y la combinacion de ambos ha generado
muy buenos resultados en cuanto a la calidad de vida y aumento de supervivencia en
los nifos con amiotrofia muscular espinal tipo 1, beneficiando a los mismos evitando el
fallo respiratorio al necesitar de un soporte ventilatorio cuando sus musculos
inspiratorios y espiratorios no funcionan de manera adecuada. De todas formas, hay
distintas técnicas de asistencia de la tos que se pueden realizar en dichos sujetos
segun cada paciente, edad y capacidad de hacerlo. Sumado a eso, también esta
definido el modo adecuado de ventilacibn que requieren y que los suplementa
adecuadamente. Por otro lado, la mayoria de los estudios contaban con la informacién
en cuanto a la dosis utilizada en cada técnica y cada cuanto tiempo se deberia realizar
para una adecuado tratamiento. Si bien en un gran niumero de los articulos analizados
se describié que tipo de ventilacion se utilizoé en cada caso particular, dando a conocer
que el soporte no invasivo fue muy importante en el destete de la ventilacién invasiva
evitando muchas complicaciones posteriores se requiere de mas informacioén detallada
al respecto. Gracias a estos datos se pudo generar asi un mejor analisis de la
informacion. Sin embargo, se requiere de una mayor cantidad de estudios que avalen
la problematica planteada en este estudio para obtener mejores resultados y mayor
informacion en cuanto a la efectividad de la ventilacién no invasiva y las técnicas de

higiene bronquial.

La busqueda bibliografica nos llevé a concluir que ambas terapéuticas fueron
muy efectivas y necesarias especialmente para el fenotipo de AME descrito,
concluyendo que hoy en dia son fuertemente utilizados para la prevencion del
deterioro respiratorio. Incluso, en muchos analisis se incluyeron puntos de vista de
parte de los profesionales del area de la salud apoyando a ambos tratamientos
satisfactoriamente ya que en la mayoria mejord la condicion de vida y disminuyo la

mortalidad en dichos sujetos.

En relacion a lo mencionado anteriormente se propone un protocolo de tratamiento
basado en la combinacion de técnicas de higiene bronquial y ventilacién no invasiva.
Ya que se trata de niflos pequefios no colaboradores, la técnica mas adecuada es el
air stacking siendo la combinaciéon de presion positiva intermitente con bolsa de
resucitaciéon y la aceleracion del flujo espiratorio para lograr una tos eficaz y asegurar

asi una buena higiene bronquial, mejorar la capacidad pulmonar total y la mecanica
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toracopulmonar. En lo que respecta a la ventilacién no invasiva se recomienda un
inicio precoz de la misma principalmente de uso nocturno cuando aparecen los
primeros indicios de apnea del suefio buscando asi mantener un adecuado
intercambio gaseoso. Sin embargo, cuando esto no es suficiente no se debe retrasar
el inicio del soporte no invasivo diurno para suplir las demandas ventilatorias del
paciente y evitar la fatiga muscular que lleva al fallo respiratorio.
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