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Paciente de 64 afios de edad, que acude a consulta por debilidad, astenia, anorexia y pérdida
de peso de 11 kg en un ano, sin motivo aparente.

Al cabo de 3 semanas presenta disnea, lentitud en la marcha y somnolencia. Pasadas
3-4 semanas, en su domicilio, presenta de forma subita pérdida de fuerza en los miembros
inferiores y dificultad respiratoria.

El paciente ingresa en la UCI por insuficiencia respiratoria y se inicia tratamiento con
ventilacién mecénica.

Se realiza electromiograma (EMG), en el que se observan datos sugestivos de afectacién
de la segunda motoneurona, compatible con esclerosis lateral amiotréfica (ELA).

La ELA es una enfermedad neuromuscular degenerativa que se manifiesta por debili-
dad muscular generalizada y disminucién de la movilidad, que afecta principalmente a las
extremidades. La paralisis muscular afecta también a la musculatura respiratoria.

Las pruebas necesarias para su diagnéstico son EMG, RMN cerebral y medular...

No existe tratamiento curativo, aunque el riluzol puede retrasar la progresién de la
enfermedad.
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Constitutional syndrome and respiratory insufficiency as debut of
amyotrophic lateral sclerosis
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A 64-year-old patient comes to the health center for muscle weakness, asthenia, anorexia,
and weight loss of 11 kg in a year with no apparent reason.

After 3 weeks, it appears dyspnea, slow mobility and somnolence. After 3-4 weeks,
staying at home, the patient suddenly shows important loss of strength in lower extremities
and acute respiratory failure.

The patient enters into the ICU due to acute respiratory failure and begins treatment
with mechanical ventilation.

Correo electrénico: maheraz82@gmail.com (M.C. Hernadndez Aznar).

http://dx.doi.org/10.24038/mgyf.2018.014

2254-5506 / © 2018 Sociedad Espafiola de Médicos Generales y de Familia



MED GEN FaM. 2018; 7(1): 38-40 39

EMG was performed observing data suggestive of second motor neuron involvement,
compatible with amyotrophic lateral sclerosis (ALS).

ALS is a degenerative neuromuscular disease manifested by generalized muscle weak-

ness and decreased mobility that mainly affects extremities. Muscular paralysis also affects

the respiratory muscles.

The necessary tests for its diagnosis are EMG, brain and spinal MRI...
There is no curative treatment, although riluzole may delay the progression of the

disease.
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Varén de 64 afios de edad, que consulta por debilidad, astenia,
anorexia, pirosis, epigastralgia y odinofagia.

No refiere alteraciones en la frecuencia deposicional y estd
afebril; estado de dnimo triste y labilidad emocional, coinci-
diendo con el duelo por fallecimiento de su madre.

Se solicita estudio de sindrome constitucional y se inicia
tratamiento con fluoxetina, bromazepam y esomeprazol.

Entre sus antecedentes personales solo cabe destacar una
pérdida de peso de 11 kg en un afio, sin motivo aparente; hiper-
tensién arterial y dislipemia.

Al realizar la exploracién fisica por aparatos, solo llama
la atencidn el peso de 64 kg; en el resto no hay hallazgos sig-
nificativos.

Se solicita radiografia de térax, electrocardiograma (ECG) y
analitica completa, cuyos resultados son normales (incluyendo
marcadores tumorales, proteinograma, urinocultivo y sangre
oculta en heces, excepto ferritina, discretamente elevada).

Se decide remitir al paciente a Medicina Interna. Alli soli-
citan tomografia axial computarizada (TAC) téraco-abdominal,
cuyo resultado es normal.

Al cabo de 3-4 semanas presenta, de forma subita, pérdida
de fuerza en los miembros inferiores, con imposibilidad para
levantarse del inodoro y para deambular, ademés de dificul-
tad respiratoria importante. Durante los dias previos refiere
también dificultad para coger objetos con los brazos o bajar
del coche. Niega disfagia para sélidos o liquidos. Su mujer nos
informa de que cuando habla durante un tiempo, se queda
con voz hipofénica.

En la exploracién destaca saturacién oxigeno (SatO,) muy
disminuida e hipofonesis, por lo que se inicia oxigenoterapia
y se le remite a Urgencias del hospital de referencia.

Alli la exploracién fisica encuentra un paciente afebril; aus-
cultacién cardiaca tonos ritmicos y sin soplos; sin edemas;
auscultacién pulmonar: taquipnea, SatO, 92 % con oxigenote-
rapia por gafas nasales a 2 L/min, tiraje subcostal e intercostal,
hipoventilacién bilateral; abdomen sin hallazgos; neurolégica:
Glasgow 15, consciente y orientado, leve bradipsiquia, pupilas
isocéricas, normorreactivas, sensibilidad conservada en las
extremidades, fuerza disminuida en los miembros inferiores
(3/5), conservada en los miembros superiores, pares craneales
normales, sin alteracién del habla, marcha ataxica, Romberg
negativo, no signos meningeos.

En la analitica destaca leucocitosis con neutrofilia, hipo-
natremia y proteina C reactiva (PCR) elevada.

En la gasometria arterial (sin oxigeno) destaca hipoxemia
e hipercapnia, compatible con insuficiencia respiratoria global.

Radiografia de térax y ECG normales.

Tras iniciar oxigenoterapia con gafas nasales a 2 L/min, el
paciente mejora parcialmente, pero posteriormente empeora
tanto la hipoxemia como la hipercapnia. Se decide el ingreso
en la Unidad Cuidados Intensivos (UCI) para tratamiento de la
insuficiencia respiratoria global e inicio de ventilacién mecanica.

Electromiografia (EMG): sin datos sugestivos de alteracién
de la transmisién neuromuscular; presencia de actividad
espontanea en forma de fibrilacién en la musculatura distal
de los miembros inferiores; se recomienda repetir el estudio
al cabo de 3 semanas.

La TAC cerebral es normal y se solicita interconsulta a
Neurologia.

En la exploracién se observa fuerza 5/5 en los miembros
superiores; en los inferiores hay debilidad en la flexién de la
cadera y en la flexo-extension de la rodilla (3-4/5); el reflejo
cutaneo-plantar es flexor bilateral; los reflejos osteotendinosos
estdn exaltados, especialmente en los miembros inferiores,
con aumento del area reflexégena, sin clonus; sensibilidad
conservada; no dismetrias; no fasciculaciones; fatigabilidad
y debilidad progresiva; mioclonias presentes en estado basal,
que se acentdan con la fatiga muscular; no sintomas bulbares.

Durante el ingreso en la UCI se inicia ventilacién mecanica
no invasiva (VMNI) con presiones elevadas, que progresiva-
mente se van disminuyendo; se realizan desconexiones de la
ventilacién mecéanica. Presenta taquipnea y varios episodios de
acidosis respiratoria relacionados con oxigenoterapia elevada,
que requieren la reconexién a VMNI.

Se traslada al Servicio de Neumologia y se completa el
estudio con:

e Espirometria: compatible con patrén restrictivo grave.

e Las pruebas de autoinmunidad y serologia fueron negati-
vas.

e Ecografia diafragmatica: se observa muy poco movimiento
del diafragma con los esfuerzos espiratorios.

e Segundo EMG (3 semanas después): conduccién motora
del nervio frénico bilateral no evoca respuesta en ninguno
de los dos lados, polifasia escasa en todos los musculos
explorados; presencia de fibrilacién en el musculo tibial
anterior; no fasciculaciones; no datos de denervacién activa
en el resto de los musculos explorados en la regién lumbar,
cérvico-dorsal y bulbar.

El paciente evoluciona favorablemente: presenta buena
respuesta gasométrica a la ventilacién mecénica tipo BiPAP
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(presién positiva con 2 niveles de presién). Persiste la taquipnea
superior a 30 rpm, con aumento del trabajo respiratorio, por
lo que se decide iniciar VMNI con respirador en el domicilio.

Dado que el paciente presenta una insuficiencia respirato-
ria restrictiva, probablemente secundaria a una enfermedad
neuromuscular; se aconseja realizar un nuevo EMG a los 6
meses y una RMN cerebral y medular completa para descartar
procesos que afecten a la primera o segunda motoneuronas.
Se le remite a consultas de Neurologia.

Como tratamiento domiciliario, se aconseja ventilacién
mecanica y broncodilatadores orales e inhalados.

Cuando se realiza el EMG a los 6 meses se obtienen datos
sugestivos de afectacién generalizada de la segunda motoneu-
rona, activa en la regién cervical, dorsal y lumbar, compatible
con esclerosis lateral amiotréfica (ELA).

Se inicia tratamiento con riluzol. Continlia seguimiento
por Neumologia y Neurologia y se le remite a Endocrinologia
para ajuste nutricional y rehabilitacién.

Comentario

La ELA es una enfermedad neuromuscular degenerativa en la
que existe una disminucién progresiva en el funcionamiento
de las motoneuronas y una posterior muerte por apoptosis de
las mismas, lo que provoca una paralisis muscular progresiva
(que se hace total en fases avanzadas) y se acompana de una
exaltacion de los reflejos osteotendinosos.

Las manifestaciones clinicas incluyen pérdida de fuerza
muscular de las piernas, los brazos y el cuerpo, y pérdida de
coordinacién, que con el tiempo empeora y hace imposible la
realizacién de actividades rutinarias, como subir escaleras,
levantarse de una silla o deglutir.

A medida que la enfermedad empeora, se deterioran mas
grupos musculares. Cuando fallan los musculos del diafragma
y de la pared toracica, los pacientes pierden la capacidad de
respirar sin un respirador artificial.

La mayoria de las personas con ELA mueren de insuficien-
cia respiratoria 3-5 afios después del comienzo de los sinto-
mas; sin embargo, alrededor de 10 % de los pacientes con ELA
sobreviven al menos 10 anos.

En la ELA las funciones cerebrales no relacionadas con la
actividad motora, como la sensibilidad y la inteligencia, se
mantienen inalteradas. Tampoco resultan afectadas las moto-
neuronas que controlan los musculos extrinsecos del ojo, por
lo que los enfermos conservan los movimientos oculares hasta
el final. Asimismo, la ELA no daiia el nicleo de Ornuf, por lo
que tampoco resultan afectados los musculos de los esfinteres
que controlan la miccién y la defecacion.

La enfermedad afecta, especialmente, a personas de edades
comprendidas entre los 40 y 70 afios, mas frecuentemente en
varones entre los 60 y 69 afios.

En la mayoria de los casos la ELA se presenta de forma
espontanea y sin origen conocido, pero existe también un tipo
de ELA familiar de cardcter hereditario. En este caso la causa
mas habitualmente descrita reside en una mutacién que afecta
a la enzima antioxidante superéxido-dismutasa 1 (SOD1).

Las pruebas complementarias necesarias para su diagnos-
tico incluyen la electromiografia, RMN cerebral y medular, TAC
cerebral, puncién lumbar o incluso biopsia muscular.

No existe tratamiento para la ELA, aunque el tratamiento
con riluzol puede retrasar la progresién de la enfermedad.

Los tratamientos para controlar los sintomas pueden
incluir: baclofeno, amitriptilina, ventilacién mecanica, reha-
bilitacion, fisioterapia y uso de dispositivos ortopédicos para
mejorar la calidad de vida de los pacientes.

Conclusiones

Hay que considerar la aparicién de una ELA ante la aparicién
subita de un descenso importante de la SatO,, acompafiada
de disnea, clinica y exploracién compatible con insuficiencia
respiratoria, asociada a pérdida de fuerza en los miembros.
Sibien la ELA no cuenta con un tratamiento especifico que
permita su curacién, son muchas las opciones terapéuticas al
alcance del profesional, que pueden ser ofrecidas al paciente
para ayudarle a vivir cada dia de la mejor manera posible.
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