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Resumen

La esclerosis lateral amiotrofica es una enfermedad neuroldgica inexorablemente
progresiva, que afecta a las neuronas que controlan los musculos voluntarios. Su
prevalencia es de 3-6/100.000 personas.

El diagnostico en estadios precoces de la enfermedad resulta a menudo dificultoso.

Se presenta un caso de esclerosis lateral amiotrofica de comienzo insidioso y enmascarado
por enfermedades concomitantes (depresion tras viudedad, obesidad mérbida y problemas
de movilidad) que retrasaron el diagnostico tres afnos, momento en el que ya existia un
estado avanzado de la enfermedad.

© 2009 Elsevier Espafa, S.L. y SEMERGEN. Todos los derechos reservados.

Amyotrophic lateral sclerosis: An uncertain diagnosis

Abstract

Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) is an inexorably progressive neurological disease that
affects the neurons that control the voluntary muscles. It has an approximate prevalence
of 3-6/100,000 persons.

Diagnosing it in the early stages of the disease is often difficult.

We present a case of ALS that had an insidious and masked onset due to concomitant
diseases (depression after being widowed, morbid obesity, morbidity problems) that
delayed its diagnosis by three years, when the disease was already in an advanced stage.
© 2009 Elsevier Espana, S.L. and SEMERGEN. All rights reserved.

Introduccion

Los primeros datos sobre la enfermedad datan de 1874,
cuando un neurodlogo francés, el Dr. Jean-Martin Charcot,

publico el primer articulo completo.

*Autor para correspondencia.
Correo electronico: fernandezlerones@msn.com
(M.J. Fernandez-Lerones).

La esclerosis lateral amiotrofica (ELA), conocida también
como enfermedad de Charcot, enfermedad de Lou Gehrig o
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enfermedad de la motoneurona, es una enfermedad
neuroldgica progresiva, que ataca a las células nerviosas
que controlan los musculos voluntarios. Las motoneuronas
estan localizadas en el cerebro, en el tallo del cerebro y en
la médula espinal, y sirven como unidades de control y
enlaces de comunicacion vital entre el sistema nervioso y los
musculos voluntarios del cuerpo. Los mensajes de las
motoneuronas cerebrales (motoneuronas superiores [MNS])
son transmitidos a las motoneuronas en la médula espinal
(motoneuronas inferiores [MNI]) y de alli a cada musculo’.

Se distinguen tres formas clinicas de la enfermedad:
comun, que suele iniciarse de forma asimétrica por una
extremidad superior; pseudopolineuritica, de inicio por
extremidades inferiores de forma asimétrica, que va
progresando de forma ascendente lentamente, y bulbar,
de evolucion mas rapida, con disfasia y disfagia practica-
mente desde el principio, ademas de hipersialorrea y
aumento de mucosidad.

La caracteristica mas sobresaliente es la debilidad
progresiva en el paciente, que presenta atrofia muscular
con hiperreflexia, fasciculaciones y calambres musculares,
pero no se encuentra alterada la sensibilidad.

La sintomatologia es variable en cada persona, suele
comenzar por astenia, fasciculaciones, torpeza en alguna
extremidad e hiperreflexia.

En cuanto a la evolucion, cabe destacar que manos y pies
son las partes del cuerpo que antes suelen afectarse debido
a la debilidad muscular, lo que provoca que aparezca
dificultad en la marcha, dificultad para realizar actividades
cotidianas, alteracion de la masticacion, disfagia y proble-
mas respiratorios, lo que implica asistencia practicamente
en todas las actividades de la vida diaria®. Esto cobra interés
desde el punto de vista de la atencion primaria (AP), de tal
forma que en cada visita programada se deberian valorar los
siguientes aspectos clinicos: sialorrea, disfagia, disnea,
capacidad de toser, alteraciones psiquiatricas-psicologicas,
depresion-ansiedad, labilidad emocional, insomnio, altera-
ciones musculares (debilidad, calambres, espasticidad),
alteraciones del lenguaje y trastornos del ritmo intestinal.

Asimismo, se deberian atender los signos y los sintomas
sugestivos de afectacion respiratoria, que constituiran las
complicaciones de mayor interés desde AP: ortopnea,
despertares nocturnos frecuentes, somnolencia diurna,
cansancio, dificultad para expectorar, cefalea matutina,
nicturia, anorexia, taquipnea, uso de musculatura respira-
toria auxiliar, movimiento abdominal paradéjico, disminu-
cion de la movilidad toracica, incapacidad para toser,
taquicardia, confusion, alucinaciones, disnea de esfuerzo o
al hablar, etc.; ademas de proporcionar recomendaciones a
los cuidadores sobre la aparicion de determinados sintomas
y la prevencion de problemas derivados de ellos, de forma
que no se vean superados por la responsabilidad de su rol.

Caso clinico

Motivo de consulta. Mujer de 75 afos de edad que consultd
en el servicio de urgencias de AP por aumento de disnea
brusca en la noche con sensacion de ortopnea.
Antecedentes. Paciente con importantes problemas de
movilidad de predominio en las extremidades inferiores, que
habian comenzado a hacerse visibles desde hacia tres afos y

que, paulatinamente, habian progresado hasta el punto de
movilizar apenas las extremidades inferiores por ella misma;
estos cambios en la situacion funcional de la paciente, que
previamente hacia vida activa, de acuerdo con su edad,
habian sido atribuidos al sindrome depresivo que presentaba
la enferma a raiz de su viudedad, momento en que, ademas,
vio modificadas sus circunstancias sociofamiliares, trasla-
dandose a vivir al domicilio de una hija.

En los Ultimos 4 meses permanecia encamada sin que sus
familiares observasen un cuadro fisico aparente. Vivia con
una hija y disponia de ayudas fisicas para la movilizacion
(cama articulada con triangulo de agarre para facilitar su
movilidad y silla de ruedas, aunque en las Ultimas semanas
se habia negado a desplazarse en ella).

Como enfermedades asociadas, la paciente presentaba
obesidad mérbida de evolucién cronica que habia causado
pocas limitaciones en la movilidad para las actividades de la
vida diaria hasta el momento del enviudamiento, sindrome
depresivo en tratamiento con citalopram y tromboflebitis
profunda en el Gltimo afo tratada con acenocumarol.

Dos meses antes de su ingreso hospitalario, habia sido
derivada al servicio de neurologia, que inicid estudio por
paraparesia, con clinica de claudicacion progresiva de la
marcha y dolor en la region lumbar que imposibilitaba la
marcha. En la exploracion neuroldgica se objetivd parapa-
resia de predominio distal izquierdo, con pie caido y
debilidad a la dorsiflexion con reflejos apagados y reflejos
plantares flexores, e hipoestesia en el territorio L5 bilateral.
Ante estos hallazgos, se realizd un electromiograma que
mostro fibrilacion del musculo tibial anterior y el gemelo
izquierdos, y el cuadriceps derecho, hallazgos compatibles
con lesion axonal multiple difusa y asimétrica en las
extremidades inferiores, exclusivamente plurirradicular de
L4-S1.

Seguidamente a la obtencion de estos resultados, desde su
equipo de AP (EAP) se inici6 tratamiento antidepresivo debido
a la persistencia de sensacion de disnea intermitente, tristeza
e insomnio. Tres dias después, la paciente aviso al servicio de
urgencias de AP por disnea brusca y ortopnea.

Tras valorar a la paciente en el domicilio, no referia
sintomas respiratorios asociados (tos, expectoracion, fiebre,
etc.), pero si sensacion de dolor centrotoracico discontinuo,
de caracteristicas opresivas, sin irradiacion ni cortejo
vegetativo asociados, que impresionaba de posible compo-
nente ansioso.

En la exploracion fisica llamaba la atenci6n su habla
entrecortada, con dificultad respiratoria de minimos esfuer-
zos y el aumento del trabajo respiratorio. No presentaba
cianosis, ni tiraje intercostal.

La auscultacion cardiaca era normal y en la pulmonar
destacaba una hipoventilacion generalizada sin ruidos
respiratorios sobreafadidos. La saturacion de oxigeno
arterial medida mediante pulsioximetro era del 97%. No
se observaban edemas en las extremidades inferiores,
ni la paciente referia oliguria. La tension arterial era de
140/80 mmHg.

Ante la discordancia entre la clinica y los hallazgos
exploratorios, se decidio el traslado al hospital de referen-
cia para estudio de la disnea, donde fue ingresada
inicialmente en la unidad de cuidados intensivos debido a
la dificultad respiratoria. Durante su estancia hospitalaria se
descartaron patologias como TEP y apnea del suefo, y se
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realizd un estudio clinico radiolégico (radiografia de torax
sin datos de interés) y una nueva exploracion neuroldgica
completa, que incluia valoracion de pares craneales, fuerza,
sensibilidad y marcha, con resultado de debilidad en las
extremidades inferiores que imposibilitaba la bipedestacion
y la deambulacion, disminucion de la sensibilidad en el
territorio L5, signo de Babinski negativo y signo de Hoffmann
positivo. Todo ello, anadido al electromiograma y a la
valoracion realizados anteriormente, y la evidencia clinica
de dos regiones de MNS afectadas arrojaron un diagndstico
de tetraparesia, con afectacion respiratoria, compatible con
enfermedad de motoneurona (ELA clinicamente probable).

Diez dias después se procedio al alta hospitalaria con el
diagnéstico de ELA, que cursé en las Ultimas semanas con
rapida progresion y aumento importante de la disnea.

A partir de ese momento, la enferma fue seguida
conjuntamente por el EAP y el equipo de soporte paliativo
que, ante el empeoramiento general, retiraron la alimen-
tacion oral para evitar broncoaspiraciéon y pautaron venti-
lacion con soporte de presion no invasivo (BIPAP) continuo,
heparina subcutanea, analgesia con fentanilo transdérmico
y cloruro morfico subcutaneo de rescate, butilescopolamina
subcutanea en caso de secreciones e hidratacion subcutanea
con suero salino (1.000ml/24h). Siete dias después, la
paciente reingreso en el hospital por incremento de disnea 'y
dos semanas mas tarde fallecio.

Comentario

La ELA es una enfermedad que afecta a personas adultas, de
cualquier raza y etnia, y el riesgo de desarrollarla aumenta
con la edad, con un pico de incidencia entre los 40-60 anos.

En un 90-95% de los casos ocurre de forma aleatoria, sin
ningun factor de riesgo asociado. Se desconoce por qué las
motoneuronas degeneran en los pacientes con ELA, aunque
se han considerando factores genéticos, ambientales y
factores relacionados con la edad. Los pacientes no suelen
tener una historia familiar de la enfermedad (solo el 5-10%
de todos los casos son heredados). La forma familiar de la
ELA generalmente resulta de un patron hereditario, que
requiere que uno de los progenitores porte el gen
responsable.

En la ELA, tanto las MNS como las MNI degeneran o
mueren con la consiguiente afectacion muscular: debilidad
progresiva, atrofia y fasciculaciones. Cuando se afecta el
diafragma y la musculatura de la pared toracica, se pierde la
capacidad de respirar de forma auténoma y el paciente
precisa de un ventilador o respirador artificial. En la ELA no
existe afectacion sensitiva ni deterioro cognitivo. Tampoco
se afectan los mUsculos oculomotores, el corazon, la vejiga,
el intestino o los musculos sexuales®.

El inicio puede ser sutil, pasando por alto los sintomas,
pero la progresion mas habitual es la siguiente: dificultad
para caminar que conlleva el uso de ayudas técnicas hasta
precisar silla de ruedas, debilidad en los brazos y las manos,
perdiendo la capacidad para escribir, teclear y alimentarse,
a la vez que comienzan a presentarse las dificultades para
hablar y deglutir. Tipicamente, el paciente con ELA tiene un
decremento gradual en la capacidad vital pulmonar por el
debilitamiento de los musculos del pecho y el diafragma.
Existen sintomas tipicos del empeoramiento de la capacidad

respiratoria, como la ortopnea y la disnea, ante la
realizacion de tareas sencillas como vestirse o comer.

No hay ninguna prueba que permita establecer un
diagnostico definitivo de ELA, que esta basado primordial-
mente en los sintomas y los signos que el médico observa
en el paciente, en la evolucion de estos y en una serie de
pruebas que orientan el diagnéstico y descartan
otras enfermedades, como la electromiografia y la reso-
nancia magnética —aunque a menudo los examenes de
resonancia magnética son normales en los pacientes con
ELA, esta permite descartar los problemas que podrian estar
causando los sintomas, como un tumor en la médula espinal,
hernias discales con afectacion radicular, siringomielia o
espondilosis cervical®.

Para poder realizar el diagnostico es necesaria la
presencia de los siguientes signos de afectacion (tabla 1):

e degeneracion de las MNI segin los criterios clinicos y
electrofisiologicos;

e degeneracion de las MNS seguin el examen neurologico, y

e progresion de los sintomas o los signos en la region
afectada, o extension hacia otras regiones.

Ademas de asegurar la ausencia de los siguientes:

e otro proceso que pudiera explicar los signos de degene-
racion de las MNI o las MNS, y

e otro proceso que pudiera explicar los signos clinicos y
electrofisiologicos mediante técnicas de neuroimagen.

Actualmente, las recomendaciones para el diagnostico de
la ELA estan descritas como niveles de certeza diagnostica,
en que segln la combinacion de los signos de afectacion de
las MNS y las MNI, se definen los siguientes*:

e ELA clinicamente definida, con la evidencia clinica de
signos de afectacion de las MNS y las MNI en tres regiones
de las cuatro consideradas (bulbar, cervical, toracica y
lumbar).

e ELA clinicamente probable, con evidencia clinica de
signos de afectacion de las MNS en al menos dos regiones.

Tabla 1 Signos de afectacion de las motoneuronas
superiores e inferiores (tabla de elaboracion propia)

Los signos clinicos de degeneracion o afectacion de las MNI
son los siguientes:

® Debilidad muscular

® Atrofia muscular

® Fasciculaciones

Los signos clinicos de degeneracion o afectacion de las MNS
son los siguientes:

® Hiperreflexia: exageracion de los reflejos

e Contracciones ritmicas e involuntarias en un musculo o grupo
muscular por la extension brusca y pasiva de sus tendones
(clonus)

® Espasticidad

e Pérdida de los reflejos cutaneos — abdominales

MNI:  motoneuronas motoneuronas

superiores.

inferiores;  MNS:
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Se distingue aqui una variante: ELA clinicamente proba-
ble-apoyada por laboratorio, cuando los signos clinicos
de afectacion de las MNS y las MNI se encuentran en una
sola region o cuando los signos de afectacion de las MNS
estan presentes en una region y los signos de afectacion
de las MNI se hallan presentes en al menos dos miembros
y otras causas han sido excluidas con estudios de
laboratorio y neuroimagenes.

e ELA clinicamente posible, cuando los signos clinicos de
afectacion de la MNS y las MNI se dan en una sola region o
los signos de afectacion de las MNS se manifiestan en dos
0 mas regiones. Se deben excluir otros diagndsticos para
que el de ELA clinicamente posible sea aceptado.

e ELA clinicamente sospechosa, cuando hay un sindrome
puro de afectacion de las MNI en el que las caracteristicas
clinicas no permiten considerar la posibilidad de ELA para
que el paciente sea incluido en un ensayo terapéutico de
la enfermedad.

El prondstico es peor en las formas que cursan rapida-
mente con problemas de respiracion y/o deglucion, siendo
peor en las formas familiares y en las que empiezan en
edades avanzadas. La media de supervivencia desde el
diagnéstico es de aproximadamente 12-19 meses.

Tabla 2
(tabla de elaboracion propia)

En cuanto al tratamiento’>, hoy en dia solo existe un
farmaco, riluzole, que es un agente bloqueante del
glutamato y esta comercializado desde 1996. El riluzole ha
demostrado un efecto beneficioso al atenuar la progresion
de la enfermedad, no de manera llamativa, pero si
significativa.

Sin embargo, el tratamiento que aporta mas calidad de vida
al paciente es todo aquel que alivia los sintomas, como
ventilacion mecanica en el domicilio, comunicadores que
faciliten su expresion, drenajes posturales, rehabilitacion con
técnicas del concepto Bobath® (técnicas basadas en dos
principios fundamentales: el de inhibir el tono anormal
mediante la utilizacion de determinadas posturas y el de
facilitar las reacciones automaticas deseadas mediante la
enfatizacion en la calidad del movimiento, la busqueda de
resultados de larga duracion y la realizacion de un programa
individual para cada paciente), movilizaciones pasivas, etc., y
contar con el apoyo de familiares o cuidadores y profesionales
sanitarios con experiencia y sensibilidad para tratar adecua-
damente al enfermo en cada fase de la enfermedad.

Sin duda alguna, la ELA es una enfermedad grave y
devastadora, pero, al mismo tiempo, el equipo de profesio-
nales puede proporcionar una atencion de calidad a lo largo
de todo el proceso de la enfermedad, especialmente en sus

Control de los sintomas en la fase terminal de la esclerosis lateral amiotrofica desde atencion primaria

Dolor Presente en el 40-73% de los pacientes en los Ultimos estadios
La causa puede ser contracturas, espasticidad, calambres, inmovilidad, etc.
Aplicacion de la escalera analgésica de la OMS; inciar con analgésicos y relajantes musculares (diacepam,
tetracepam) o antiespasticos (baclofén), y si no se consigue controlar, asociar opioides

Disnea Frecuente en mas del 50% de los casos en fase terminal

La actitud terapéutica pretende evitarla completamente

En causas reversibles se pauta tratamiento oportuno en funcion de la causa

e Disnea intermitente: se produce el circulo disnea-ansiedad-disnea que precisa tratamiento con
ansioliticos (por ejemplo, loracepam de 0,5-2 mg sublingual), opioides (morfina) para su alivio y en
caso de disnea grave, se puede usar midazolam de 5-10 mg subcutaneo para control nocturno.
Posibilidad de oxigenoterapia para tratar la hipoxia

e Disnea continua: con indicacion de opiacéos (morfina de 5 mg subcutanea o de 10 mg oral), ademas
de midazolam para control nocturno o casos graves. Si existe ansiedad queda indicado el uso de
neurolépticos (clorpromazina de 25 mg cada 4-12 h o levopromazina). Medidas de soporte
respiratorio si son aceptadas por el paciente

Hipersecrecion
respiratoria
anteriormente

Aparicion practicamente en el 100% de los casos en fase terminal
El manejo esta dirigido a tratar las consecuencias, principalmente la disnea, con tratamiento indicado

Para el control sintomatico de las secreciones respiratorias son Utiles la escopolamina de 0,5-1mg o la
butilescopolamina de 20 mg cada 6-8 h subcutanea

Insomnio
fisico

En las semanas previas a la muerte, un alto porcentaje lo padece, lo que produce angustia y agotamiento

Precisa actuacion resolutiva, sin limitaciones por los posibles efectos secundarios de algunos hipnoticos

sobre la ventilacion alveolar
Soporte emocional
espirituales, religiosas

Resulta basico que paciente y familiares expresen preocupaciones y necesidades emocionales,

Se favorece cuando se ha mantenido una comunicacion fluida y realizado un adecuado abordaje de los

sintomas

Es importante disminuir la incertidumbre y los miedos del paciente para reducir el sufrimiento y facilitar
la elaboracion de un proceso de duelo saludable en el entorno del paciente

OMS: Organizacion Mundial de la Salud.
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estadios finales, con el proposito de ayudar al paciente a
vivir con calidad la Ultima fase de la vida, respetando sus
objetivos y sus valores personales.

El papel del EAP en el seguimiento de los pacientes con
ELA es la deteccion precoz de las complicaciones propias de
la enfermedad, el tratamiento sintomatico de todas
aquellas incidencias que puedan alterar la calidad de vida
del paciente (tabla 2) y el apoyo y la atencion domiciliaria
cuando el paciente lo precise.
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