Esclerosis lateral amiotrofica.
Presentacion como un hombro doloroso
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La esclerosis lateral amiotrofica es un trastorno neurode-
generativo de caracter progresivo y limitante. Actualmente,
se desconoce su etiologia y se considera una enfermedad in-
curable.

Auque el diagnostico y el tratamiento de la enfermedad re-
caen en Atencion Especializada el médico de Atencion Pri-
maria debe enfrentarse en muchas ocasiones a los sintomas
de inicio de la enfermedad siendo claves para el diagnostico de
la misma la exploracion neurolégica y la correcta anamnesis
de los sintomas. Ademas su labor va a ser fundamental dada
su cercania al individuo durante todo el proceso de la enfer-
medad.
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Amyotrophic lateral sclerosis is a progressive and limiting
neurodegenerative disorder. Its etiology is currently unk-
nown and it is considered an incurable disease.

Although the diagnosis and treatment of the disease falls
upon specialized care, the Primary Health Care physician
must often deal with the onset symptoms of the disease, the
neurological examination and correct anamnesis of the
symptoms being a key to their diagnosis. In addition, his/her
work is going to be fundamental given their closeness to the
individual during the entire disease process.
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INTRODUCCION

La esclerosis lateral amiotrofica (ELA) es la forma mas fre-
cuente de enfermedad progresiva de la neurona motora.
Puede considerarse el prototipo de enfermedad neuronal,
y es probablemente el mas devastador de todos los tras-
tornos neurodegenerativos.

Afecta a adultos entre 40 y 70 afios con una relacion
hombre/mujer de 3:2. Su incidencia es de dos casos por
100.000 habitantes y su prevalencia es de uno por 100.000.
Se trata fundamentalmente de un trastorno esporadico,
pero alrededor de un 5% a 10% de los casos se heredan de
forma autosémica dominante!2.

En Espafia se diagnostican unos 900 casos de ELA al
ano (de dos a tres casos al dia). Actualmente el numero de
personas que viven con ELA en Espania es de unos 4.000
y unos 40.000 esparioles actuales desarrollaran ELA a lo
largo de su vida®.
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La enfermedad es inexorablemente progresiva, siendo la
supervivencia media de 3 a 5 afios, aunque se han publi-
cado algunos casos raros de estabilizacion incluso de re-
gresion®.

Hasta hoy la ELA debe comtemplarse como una enfer-
medad de causa desconocida e incurable y se ha converti-
do en un fértil campo de trabajo sobre mecanismos de
neurodegeneracion.

A lo largo de los anos diversas teorfas han gozado de
protagonismo mas o menos pasajero. Constituyen ejem-
plos importantes las referidas a virus, toxicos (metales pe-
sados y toxicos endogenos como algunos oligoelementos),
abiotrofia, alteraciones hormonales y acumulaciones de
mutaciones en el ADN. Actualmente estan siendo mas in-
vestigadas las teorfas basadas en la toxicidad del glutama-
to”, la influencia de factores tréficos implicados, la menor
capacidad para afrontar el estrés oxidativo asociado a mu-
taciones del gen de la enzima superoxido dismutasa (SOD)
y la existencia de alteraciones en los neurofilamentos que
mantienen la morfologia neuronal e intervienen en el
transporte axonal®S.

La investigacion centrada en posibles tratamientos que
puedan retrasar la progresion de los sintomas y/o aumentar
las expectativas de vida es por el momento desalentadora’.
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El farmaco actualmente utilizado es el Riluzole
(Rilutek®) ha demostrado prolongar la vida del paciente
durante unos meses pero no estabiliza ni mejora los sinto-
mas de la enfermedad!'-11.

EXPOSICION DEL CASO

Se trata de una paciente de 52 afos en cuyos antecedentes
personales destacan: histerectomia total por leiomiomas
en 1996, sindrome nefrético por glomerulonefritis mesan-
gial inmunoglobulina M (IgM) en 1996, mastopatia fibro-
quistica diagnosticada en 1999, espondilosis cervical que
le originan contracturas cérvicodorsales de repeticion des-
de hace unos 5 anos, hipotiroidismo subclinico, y ligero
aumento de transaminasas con serologia hepatitis negati-
va, estudiado en consulta de digestivo.

La paciente consulta por primera vez por ligero dolor y
limitacion en la abduccién del hombro izquierdo de ca-
racter leve desde hacia unos dias y que atribuye a sobrees-
fuerzo.

En la exploracién el unico dato patolégico que se obje-
tiva en aquel momento es una ligera limitacion en los ulti-
mos grados de la abduccion activa. Es etiquetada como
tendinitis leve del supraespinoso, se pauta ibuprofeno 600
mg cada 12 horas y se solicitan radiografias de ambos
hombros.

Pasados 10 dfas acude por empeoramiento de su es-
pondilosis cervical con dolor y sin mejoria clara del pro-
blema del hombro. Las radiografias de los hombros no
presentan alteraciones patoldgicas. Se remite a la paciente
a fisioterapia.

A los 20 dias vuelve a consulta muy angustiada por
agravamiento de la limitacion de la abduccion en el hom-
bro e intensa sensacion de debilidad en miembro superior
izquierdo (MSI) con aparicién de temblor y claudicacion
cuando coge cualquier peso, aunque sea ligero, o mantie-
ne alguna postura.

No sabe precisar desde cuando, pero también nota que
camina de forma diferente y percibe una “sensacion rara”
en muslo izquierdo. Presenta ademas un importante com-
ponente afectivo con mucha ansiedad y labilidad emocio-
nal.

En la exploracion del hombro se objetiva una mayor li-
mitacion de la abduccion activa pero no pasiva, sin pun-
tos dolorosos.

Exploracion neurologica: funciones corticales normales,
marcha normal, tandem normal. Romberg negativo, Ba-
rany no valorable por claudicacion de MSI. Fuerza 3/5 en
miembro superior izquierdo (MSI) 5/5 en resto de extre-
midades, tono y trofismo normales, reflejos de estiramien-
to muscular (REM) positivos y simétricos, reflejo cutaneo-
plantar (RCP) en flexion. Exploracion cerebelosa normal.
Pares craneales normales, movimientos oculares normales,
pupilas y fondo de ojo normales.

Nos planteamos el diagnostico diferencial con:

— Radiculopatia compresiva de posible origen artrésico
por sus antecedentes personales.

— Mielopatia.

— Proceso expansivo intracraneal.

— Enfermedad desmielinizante.

— Enfermedad de la neurona motora.

Solicitamos radiografias anteroposteriores, laterales y
oblicuas de columna cervical y dorsal y remitimos de for-
ma preferente a Neurologia.

En consulta de neurologia se le realiza resonancia mag-
nética nuclear craneal en el que se aprecian pequenos
quistes intraventriculares derecho e izquierdo que no pro-
ducen hidrocefalia. RMN cervical en la que aparecen pro-
trusiones discales C5-C6 y C6-C7 que no amputan el es-
pacio perimedular ni hay cambios de senal intramedular.

El electromiograma (EMG) revel6 un proceso neuroge-
NOo MmOtor activo y progresivo asimétrico con compromiso
de las 4 extremidades y musculatura bulbar y estudios de
conduccion nerviosa proximal y distal normales que era
compatible con esclerosis lateral amiotrofica.

Se le pauta tratamiento con Riluzole un comprimido
cada 12 horas.

DISCUSION

Al no existir ningun dato clinico o paraclinico patogno-
monico, y al conllevar un pronéstico ominoso, el diagnos-
tico de ELA deberia hacerse siempre con un alto indice de
certeza y tras haber excluido otras enfermedades de pre-
sentacion similar (tabla 1).

Generalmente, el diagnostico se establece con relativa
facilidad tras analizar los datos clinicos del paciente (sin-
tomas de afectacion de primera motoneurona con o sin
sintomas de afectacion de segunda motoneurona)!?.

No obstante en las primeras fases de la enfermedad
cuando el paciente acude a nuestras consultas de Atencion
Primaria, los sintomas pueden ser muy sutiles, resultando

TABLA 1. Entidades que pueden simular una esclerosis lateral
amiotréfica

Mielopatia cervicoartrésica

Enfermedades de la unién craneocervical

Siringomielia, siringobulbia

Tumores medulares, cola de caballo

Enfermedades asociadas a procesos inmunoldgicos

Sindromes disinmunes de neurona motora inferior (anticuerpos
antigangliosidos)

Gammapatia monoclonal con neuropatia motora

Linfoma

Sindromes paraneoplasicos (encefalomielitis con afectacion de neurona
motora inferior)

Sindromes endocrinoldgicos no tumorales

Hiperparatiroidismo

Tirotoxicosis

Amiotrofia diabética

Hiperinsulinismo

Infecciones y sindromes postinfecciosos (sifilis, sida, HTLV-1, sindrome
pospolio, enfermedad de Lyme)

Enfermedades causadas por toxicos exdgenos (plomo, mercurio)

Agentes fisicos (radiacion, descarga eléctrica)

Enfermedades vasculares (mielopatia vascular progresiva,
malformaciones arteriovenosas medulares)

Amiotrofia asociada a enfermedades genéticas multisistémicas

Tumores parasagitales, tumores de tronco cerebral
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dificiles de describir para el paciente y de interpretar para
el médico, lo que puede dar lugar a orientaciones diag-
nosticas iniciales incorrectas.

Es fundamental hacer una anamnesis minuciosa en
cuanto a sintomas y tiempo de evoluciéon de los mismos,
asi como una exploracién neurologica sistematizada, que
son los instrumentos fundamentales en nuestras consultas.

Las exploraciones complementarias a realizar en los pa-
cientes con sospecha de ELA irian desde estudios electro-
fisiologicos a técnicas de neuroimagen, pasando por una
nutrida bateria de pruebas de laboratorio.

Dentro de las pruebas de laboratorio son de obligada re-
alizacion: hemograma, velocidad de sedimentacion globu-
lar (VSG), bioquimica con perfil hepatico y creatinfosfo-
quinasa (CPK), pruebas de funcion tiroidea, plumbemia,
serologia luética y niveles de vitamina B,, y acido félico.

Los estudios electrofisiologicos son esenciales para con-
firmar el diagnostico y deben incluir: neurografia sensiti-
va, para descartar polineuropatias sensitivas, neurografia
motora, que debe incluir la estimulacién de puntos pro-
ximales de al menos dos nervios motores para descartar
bloqueos de conduccion, electromiografia de musculos
proximales y distales de las 4 extremidades, musculos cra-
neales y paravertebrales dorsales y estimulacion magnética
transcortical para confirmar afectacion de primera neuro-
na motoral>.

Respecto a las técnicas de neuroimagen resulta de ma-
yor utilidad la RMN, centrada segtin la sospecha, que la to-
mografia axial computarizada (TAC)'*.

Para los médicos de Atencion Primaria la ELA es una
enfermedad infrecuente y compleja. Nos plantea proble-
mas de dificil manejo y supone un importante nivel de in-
certidumbre frente a la evolucion del paciente y nuestro
papel ante la misma.

Se trata, evidentemente, de un reto importante para los
profesionales sanitarios, y es fundamental que desde el pri-
mer momento se planteen cuidados coordinados entre di-
versos profesionales (médicos de familia, neurélogos, re-
habilitadores, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales,
enfermeras, trabajadores sociales, Asociacion de ELA), el
paciente y los cuidadores. Aunque la coordinacion con
otros niveles a veces resulta compleja, es fundamental pa-
ra una adecuada atencion del paciente.

Los cuidados deben ser integrados y de conjunto y es-
tar preparados ante los cambios de necesidades tanto del
paciente como de su entorno.

El anticiparse a estas necesidades, fomentar una rela-
cion de confianza con el paciente y su familia, que sientan

el apoyo de unos profesionales ante cualquier eventuali-
dad, es fundamental para que el individuo mantenga su
dignidad y autonomia durante la implacable progresion de
la enfermedad.
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