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Ventilacion mecanica en Distrofia muscular de Duchenne.
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I ntroduccién: Ladistrofiamuscular de Duchenne es una miopatia degenerativa, siendo la
insuficiencia respiratoria su mayor causa de morbimortalidad. En los Ultimos afios se han
producido una serie de avances en el tratamiento respiratorio, que incluye no solo lafisioterapia
respiratoriay laVentilacion Mecanicano Invasiva (VMNI) sino también la Ventilacion Mecanica
Invasiva (VMI)

Descripcion del caso clinico:

Varédn de 17 anos diagnosticado de Distrofia muscular de Duchenne tipo Esporédico alaedad de
8 afos (estudio familiar negativo). A los 11 afos se evidenciala presencia de unainsuficiencia
ventilatoriarestrictivaleve (tabla 1), precisando ya en ese momento silla de ruedas. Mantiene FIS
(Funciones intelectual es superiores) normales cursando estudios de Bachillerato correspondientes
para su edad. Durante el seguimiento en consulta de neumol ogia se objetiva una progresiva
perdida de funcion pulmonar, acompariada de deterioro clinico con dificultad paralaeliminacién
de secreciones, pero sin de deterioro gasomeétrico, realizandose, alos 16 afios una polisomnografia
(PSG) nocturna dénde no se evidencia la presencia de trastornos respiratorios del suefio ni de
hipoventilacion nocturna. A los 17 afios, se constato deterioro tanto funcional como gasométrico
con PCO2 diurna de 48,6 mmHg (Tabla 1) motivo por e cual el paciente ingresa parainicio de
soporte ventilatorio no invasivo (BIPAP modelo BREAS?, Suiza) modo S/T, IPAP 15 cm H20,
EPAP 4 cm H20 y frecuentarespiratoria de 17. Durante su ingreso hospitalario, después de un
periodo de adaptacion ala BiPAP, se realizd PSG nocturna en modo “ split night” o noche partida
con los siguientes resultados (fig I):

a) Primeramitad de lanoche, basal: El Tiempo total de suefio (TTS) fue de 139 minutos, con
una eficiencia de suefio del 67.55%. La estructura de suefio se distribuy6 en los siguientes
estadios: 2.5% fase |, 49.6% fase 11, 16.9% fase 111, 30.9% fase 1V, 0% REM, €l indice de
arousals fue de 2.2 y no se observaron eventos respiratorios. La saturacion (Sat) mediade
oxigeno fue de 93%, con una Sat. minima de 81 y un 8% del TTS con Sat por debajo del 90%
(TC 90). El valor Pico de CO2 transcutaneo fue de 50

b) Segunda mitad de la noche bajo tratamiento con BIPAP: El TTS fue de 189minutos con
una eficienciadel suefio del 88.6%. La estructura de suefio se distribuyo en los siguientes
estadios: fase | 4.2%, fase Il 49.1%, fase |11 12.9%, fase IV 24.5%, REM 9.2%. El indice de
arousalsfue de 29.1y € indice de apnea’hipopnea por hora de suefio (IAH) fuede 5
registrandose 1 apneay 15 hipopneas de caracter obstructivo. La Sat mediay minimafue de
94% y 88% respectivamente con una TC 90 de 0.1%.EI valor Pico de CO2 transcutaneo fue de
50.

A pesar de no modificarse la estructura de suefio bajo tratamiento con BiPAP, salvo por la
aparicion de suefio REM, e paciente presentd mejoria gasométrica diurna con PCO2 al altade
41.3y sin necesidad de oxigeno suplementario. Durante este ingreso se informé tanto al paciente
como alafamiliade laevolucion de laenfermedad y de las posibilidades de tratamiento
incluyendo la ventilacién mecanicainvasiva através de traqueotomia. Al cabo de un afo el
paciente ingresa por un cuadro de infeccidn respiratoria con aumento de secreciones e incapacidad
para eliminarl as ademas de un cuadro de malnutricion proteico cal 6rico multifactorial (proteinas
totales: 5,4g/dl; Albdamina: 2400mg/dl, Creatinina: 0,1mg/dl).A pesar del tratamiento antibiotico,
intensificacion del soporte ventilatorio no invasivo y del uso de sistemas de tos asistida (Cough
assist In-Exsufflator® Emerson, USA) se produce un empeoramiento clinico y gasométrico
precisando ingreso en UCI donde se procede alOT y posteriormente se realiza tragueotomia para
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ventilacién mecénica Invasiva con respirador volumétrico(EOLE 3° , Saime, Francia), modo
asistido/controlado con VT ( volumen tidal): 400cc y fr: 15 rpm ; I/E: ¥2;,Como complicaciones
inmediatas el paciente present6 un desgarro posterolateral traqueal que se resolvié con tratamiento
conservador e infeccidn por Pseudomona aeuruginosa multirresistente con empeoramiento clinico
y gasométrico con reaparicion de insuficiencia respiratoria global con acidosis respiratoria, con
cifrasde PCO2 de 76 y pH de 7.23, que se resuelve con laintensificacion de la ventilacion.
Simultaneamente, y durante su ingreso dado el estado de malnutricién se realizo gastrostomia
percutanea para asegurar una correcta nutricion. El paciente es dado de altacon VMI con
respirador volumétrico através de traqueostomiay nutricion enteral através de PEG, (previo
adiestramiento de lafamiliaen el manejo secreciones, canulas de tragqueotomiay alimentacion a
través de PEG) El paciente sigue revisiones periodicas en consulta de Neumologiay en la
actualidad tiene 23 afnos precisa VMI practicamente las 24 horas y realiza estudios universitarios
con vida activa segun sus posibilidades.

Conclusion:

Presentamos el caso de un paciente con Distrofia muscular de Duchene en diferentes estadios de la
enfermedad. Lainsuficienciarespiratoriaesla principal causa de morbimortalidad en estos
pacientes y actualmente la ventilacion mecanica constituye el principal tratamiento (1) de los
trastornos respiratorios del suefio y la hipoventilacion nocturna en pacientes con enfermedades
neuromusculares. La VNI domiciliaria en estos pacientes ha demostrado aumentar supervivencia
(2), mejorar la excesiva somnolenciadiurna, la calidad del suefio, €l intercambio de gasesy
enlentecer la progresion del deterioro de lafuncion pulmonar, no estando claro hoy en diasi la
VNI en € caso de normocapnia diurna se podria usar de forma“profilactica’. La PSG nocturna en
estos pacientes estaindicada (1) no solo paravalorar la existencia de trastornos respiratorios del
suefio e hipoventilacion nocturna, sino también para gjuste del tratamiento y valorar larespuesta al
tratamiento con VMNI que sera fundamentalmente nocturno. En el caso que presentamos a pesar
de que la PSG nocturna no mejoraba substancialmente la estructura de suefio, si mejoraba
gasometricamente, aunque durante un corto espacio de tiempo ya que posteriormente el paciente
requiere VMI durante 24 horas, por tanto la PSG nocturna es un buen control de larespuesta al
tratamiento y puede predecir no solo el inicio de ventilacién sino también larespuesta al mismo.
Ladistrofiamuscular es progresiva conduciendo a un aumento de la necesidad de horas de
ventilacion y en algunos casos la necesidad de ventilacion no solo nocturna sino también diurna,
como en el caso que presentamos. En estos estadios avanzados de la enfermad, las opciones de
tratamiento pueden ser alternanciade vianasal y piezas bucales durante el dia para continuar con
VMNI o bien VMI viatraqueotomia que aunque proporciona una ventilacion mas segura también
conlleva complicaciones como empeoramiento de la deglucion, eliminacion de la barrera natural
de lavia aérea, aumento de secreciones etc. Por todo ello, es necesario proporcionar una adecuada
informacion a paciente y a sus cuidadores para que puedan tomar sus decisiones de forma
autdnoma, teniendo en cuenta siempre la naturaleza progresiva de su enfermedad que no vaa
variar por la aplicacion de estas técnicas aunque si va aumentar la supervivenciay lacalidad de
vida.

Puntos clave:

e LaVNI estaindicadaen €l tratamiento de la Insuficiencia Respiratoriade las
enfermedades neuromuscul ares, prolongando la supervivenciay mejorando la calidad de
vida.

e LaPSG nocturna estaindicada para gjuste y control de tratamiento y esimportante para
valorar €l inicio de ventilacion

e Esnecesario informar y explicar a pacientey alos cuidadores sobre la evolucién natural
de laenfermedad y sobre signosy sintomas tempranos de complicaciones respiratorias.
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Tabla 1: Evolucién functional respiratoria

FvC FEV1 FEVUFVC | pH pCO2 | pO2 Sat02 | FiO2
mmHg | mmHg | mmHg | (%)
11afios 1995 | 1320 mi 1320ml 100% 7,42 38,5 71 943 |0.21
(59,6%) (73,4
17afios 580ml 580ml 100% 7,42 48,6 7400 |951 |0.21
2001 (21,9%) (26,2%)
2001 7,43 41,3 80 96,7 |0.21
VMNI(Bipap)
2006 7,43 39,3 78,9 95 0.21
(VMI)
Imagen 1:

Hipnograma, analisis espectral de fase de suefio y registro oximétrico en la primera parte
del estudio dénde se observa la ausencia de fase, €l bajo numero de arousalsy de eventos
respiratorios.
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