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Resumen

La Atrofia Muscular Espinal (AME) es una enfermedad
neuromuscular poco frecuente, donde aparece una
progresiva y marcada debilidad de la musculatura es-
quelética. Es una patologia de caracter genético, en la
cual la mutacion del cromosoma 5 no permite la co-
rrecta codificacion de una proteina vital en las sinapsis
de las motoneuronas, causando la progresiva dege-
neracion de las células del asta anterior de la médula
espinal.

Se estima que uno de cada seis mil bebés nacidos
vivos la padecen.

Cursa con variabilidad de sintomas, y entre los mas im-
portantes se destacan la debilidad muscular progresiva
que afecta la musculatura respiratoria, alteraciones
nutricionales y posturales, y las complicaciones respi-
ratorias recurrentes. En su forma més agresiva (tipo 1),
la sobrevida raramente supera los tres afios de nacido y
la totalidad de los pacientes que la sufren requeriran
soporte ventilatorio para subsistir.

El abordaje kinésico multimodal se torna fundamental
para mitigar el impacto de esta enfermedad en la ca-
lidad de vida del nifio y su familia, y para retrasar la
aparicion de factores de comorbilidad asociados.
Para ello, se realiz6 un andlisis intensivo de la
enfermedad en referencia a un caso Unico
hospitalizado en el Hospital Pediatrico Dr. Humberto
Notti, con diagnéstico de AME tipo .

Se elaboré un plan de atencién kinésica multimodal
inserto en un equipo interdisciplinario, donde se
valorizé el papel de los padres de la paciente como
participes fundamentales en su tratamiento.

Mediante este trabajo se confirmé la importancia de
los cuidados kinésicos para el mantenimiento de la
calidad y confort de vida del paciente y su medio
social, y se destaco el valor del Kinesidlogo como
agente educador tanto del entorno familiar del nifio
como del equipo de salud.

Introduccién
La Atrofia Muscular Espinal (AME) es una enfermedad
neuromuscular, de caracter genético, caracterizada por

149

la pérdida de musculatura esquelética causada por la
progresiva degeneracion de las células del asta ante-
rior de la médula espinal.

Se manifiesta por una disminucion progresiva de la
fuerza muscular, un tono muscular disminuido, alte-
raciones posturales, llanto débil, dificultad para tragar,
toser y respirar correctamente, lo que conduce a una
acumulacion excesiva de secreciones en los pulmo-
nes, y predispone a infecciones respiratorias agudas, y
bronco aspiraciones. Se aprecia fisicamente una no-
table tendencia a la atonia y fallas en la aparicion de
reflejos infantiles normales.

Segun Alberto L. Rosa, Doctor en Quimica y Medicina e
Investigador de CONICET, y Miembro de la Funda-cién
Allende, una de cada 40 personas es portadora de la
lesiébn genética que origina AME y, dada esta fre-
cuencia de individuos portadores, refiere que uno de
cada seis mil bebés nace con la enfermedad. Ademas
asegura que la AME representa la segunda causa mas
frecuente de enfermedad hereditaria autosomal rece-
siva severa después de la fibrosis quistica. El 50% de
los nifios afectados muere antes de llegar a los 2 afios
por lo que considera a esta patologia como la principal
causa de mortalidad infantil en los menores de dicha
edad.

La AME es una enfermedad progresiva, y esta
clasifi-cada segun su gravedad en Tipo | (Werding-
Hoffman), Tipo Il, Tipo Il (Kugelberg — Welander) y
Tipo IV (inicia-cion adulta).

La AME tipo | es la expresibn mas severa, aparece
después del parto o hasta los primeros cuatro me-ses
de vida y pocas veces se logra una supervivencia
mayor a tres afios. Cursa con variabilidad de sintomas;
entre los mas importantes se destacan la debilidad
muscular progresiva (mas marcada en MMII), la atrofia
muscular resultante, alteraciones nutricionales y las
complicaciones respiratorias. Las mismas responden a
la debilidad de la musculatura respiratoria y de los
musculos intercostales, lo cual conlleva a una
deformidad progresiva de la caja toracica. También se
destaca el llanto y la tos débil, el subdesarrollo pul-
monar, la dificultad para movilizar secreciones (lo que
predispone a obturaciones de las vias aéreas) y la
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respiracion superficial durante el suefio, lo cual com- + Sentar precedente para futuras investigaciones sobre

promete la gasometria arterial durante el mismo.
Esto posiciona a las complicaciones respiratorias
como la principal causa de muerte en los infantes
menores que padecen AME tipo I.

No existe cura de esta enfermedad, y el tratamiento
se basa en procedimientos y consideraciones que
ayu-den a lograr una mejor calidad de vida al
paciente y a su entorno.

Como ya se expuso, las complicaciones resultantes de
la enfermedad en su expresion mas severa (tipo )
comprometen gravemente la expectativa de vida del
nifio. Por ello, se considera de suma importancia el
estudio de dicha enfermedad y su sintomatologia, con
especial atencion a los cuidados respiratorios que el
paciente requiere, asi como también que, mediante un
plan de tratamiento kinésico multimodal, integrado
dentro de un abordaje interdisciplinario y la educacién a
la familia, pueda brindarse al infante y a su entorno
familiar, un mejor confort y calidad de vida, y poster-gar
la aparicion de factores de comorbilidad. // Para dicho
estudio se tomar& en referencia el andlisis de un caso
Unico, debido a la baja incidencia epidemiolégi-ca que
presenta la enfermedad. El mismo es un pa-ciente
pediatrico de dos afios y tres meses de edad, que se
encontrg internado en el servicio de clinica del Hospital
Pediatrico Dr. Humberto Notti, de la provincia de
Mendoza, Argentina. El mismo ingresa en una fase
avanzada de la enfermedad, traqueostomizado y con
soporte ventilatorio, el cual usa desde los 6 meses de
edad, con gastrostoma y cirugia de fundoplicatura
(Nissen), y con numerosas deformidades articulares.

Por la baja incidencia de la patologia se realiz6 un
es-tudio bibliografico no probabilistico, donde N = 1.

Hipdtesis de Investigacion

El abordaje kinésico multimodal de un paciente con
Atrofia Muscular Espinal Tipo | puede mitigar el
impac-to de la enfermedad en su calidad de vida y
retrasar la aparicion de factores de comorbilidad.

Objetivos Generales de Investigacién

Ampliar conocimientos sobre la enfermedad en cues-
tién.

Identificar los cuidados que requiere un paciente con
AME tipo I.

Disefiar un plan estratégico de abordaje kinésico
mul-timodal.

Objetivos especificos de Investigacién

Detectar los trastornos propios de la enfermedad que
comprometen la vida del paciente.

Elaborar un plan de abordaje kinésico adecuado para
los mismos.

Educar al entorno familiar del infante para su mejor
manejo y cuidado.

Concientizar a los profesionales de la salud sobre la
importancia de la atencion temprana de la sintomato-
logia de dicha enfermedad.
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la temética.

Tratamiento Kinésico Multimodal

Presentacion del Paciente

Paciente de sexo femenino de 2 afios y 5 meses, con
diagnéstico de AME tipo I, confirmado con biopsia mus-
cular y estudio cario-genético a los 6 meses de edad. La
paciente no manifestd signos ni sintomas de la en-
fermedad hasta los 4 meses de vida, que debuta con
llanto con debilidad creciente, estancamiento del desa-
rrollo motor y debilidad progresiva. Su hermano -2 afos
mayor- ya tenia diagndéstico de AME tipo |, por lo que
padres y médicos decidieron adelantarse a la apariciéon
de complicaciones mas severas (como debilidad para
tragar y alteraciones respiratorias) y le realizan cirugia
de fundoplicatura, gastrostomia y traqueostomia. // En-
marcada en un programa de internacion domiciliaria, la
paciente fue dada de alta sin necesidad de soporte
ventilatorio, lo cual se mantuvo hasta los 8 meses de
edad, cuando comenzd a requerir asistencia mecanica.
Se le coloco un respirador domiciliario, el mismo que a
su hermano, en modo PCV sin oxigeno suplementario.

El 20 de febrero de 2014, la nifia reingresa al
Hospital Pediatrico Dr. Humberto Notti, al servicio de
terapia in-termedia, por presentar crisis convulsivas.
Permanece en el mismo durante tres dias y luego se
deriva al servi-cio de internacién clinica para
continuar en observacion y tratamiento.

Se observan deformidades articulares en las articula-
ciones de ambos tobillos (pie equino) y en la mufieca
y codo izquierdo, con tendencia a la flexion y rotacién
interna  de hombro ipsilateral, y escoliosis
dextroconca-va leve.

Objetivos del tratamiento
*Mantener una adecuada dinamica Respiratoria con la
monitorizacién del soporte Ventilatorio.
*Monitorizar saturacion de oxigeno y frecuencia cardiaca.
*Clearence Bronquial mediante técnicas manuales e ins-
trumentales.
0 Aspiracion de secreciones.
0 Asistencia manual y/o mecéanica de la tos.
*Atenuar el subdesarrollo pulmonar con el uso de Presion
Positiva.
*Disminuir la apariciéon de comorbias por infecciones
res-piratorias.
*Cuidados posturales (posicionamiento en cama,
movi-lizaciones).

*Prevencion de ulceras por presiéon (cambios de decubito,
posicionamiento, colchdn antiescaras, movilizaciones).
*Educacién de la familia sobre el manejo y cuidados
ne-cesarios del paciente traqueostomizado
(aspiracion de secreciones, asepsia y cambios de

canula, signos de alarma).

Duracion del tratamiento

Se observo el periodo de terapia comprendido entre
el 1 de marzo y el 15 de abril de 2014, en que se rea-
liz6 una sesion diaria -de lunes a viernes- de aproxi-
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madamente 45 minutos cada una. Debido al cuadro 3.Aspiracion de secreciones.
convulsivo e hidrocefalia asociados a la enfermedad de 4.Toda esta secuencia con monitorizaciéon de la satura-

base (el cual fue el motivo de internacion), en variadas
ocasiones la sesion kinésica fue suspendida por orden
médica hasta el cese de la convulsion.

Los cuadros de convulsidn se presentaban con un
au-mento de la FC >160Ipm, sialorrea, y movimiento
ocu-lares desordenados, con una posterior
disminucién de la Sat O2 (entre 94 y 92%). La
duracién de los mismos era variada, desde unos
pocos segundos hasta una hora de duracion.

Tratamiento Empleado

Al comienzo de cada sesi6n se realizaron Cuidados
posturales, prestando especial atencién al posiciona-
miento adecuado del paciente en la cama, observando
la armonia de alineacion articular en sentido céfalo-
caudal y proximo-distal. Se utilizaron cufias y rodillos de
goma espuma de alta densidad, y rollos realizados con
sdbanas para mantener la posicion al finalizar la sesion,
instruyendo a los padres sobre la importancia de evitar
posturas viciosas.

Se corroboré también el funcionamiento y presion
adecuada del colchén de aire (antiescaras), y se
realizaron movilizaciones articulares funcionales de
los miembros para combatir adherencias y
retracciones musculares, para asi paliar nuevas
deformidades. Se instruy6 a los padres para realizar
variaciones de decubito cada 2 horas.

Cuidados Respiratorios

Tanto al inicio como al finalizar cada sesién, se obser-
varon los valores de frecuencia cardiaca y saturacion
de oxigeno, y se efectud la auscultacion pulmonar de la
nifia. Ademas se monitorizaron parametros del venti-
lador y la limpieza de sus mangueras, asi como la per-
meabilidad de la canula de tragueostomia y la higiene
del la zona periostoma.

La paciente se encuentra ventilada por un Respirador
domiciliario llamado “Vivo 50 Breas Medical”, de Gene-
ral Electric Healthcare. En modo PCV con el siguiente
setting: Pl de 23mmHg, PEEP de 5mmHg, FR 20 rpm,
Ti 0.6 seg, Vol. 0.20L, Sensibilidad +2 mbar. Sin aporte
de O2 adicional. Se observa una Sat O2 de 96-98%, y
FC 110-120lpm (paciente vigil)

Durante la primera semana de tratamiento se utilizé
el siguiente plan de aordaje respiratorio:

1.Movilizacién de secreciones con técnicas manuales
durante 10- 15 minutos.

2.Maquina de tos, cuatro tandas de 5 inhalaciones/exha-
laciones para remover secreciones. La programacion
recomendada de la maquina es inhalar presion de 25 a
40 cm de H20 por 1 segundo, exhalar presién de 25 a
40 por 2 segundos, y detenerse por 1 o 2 segundos. De
4 a 5 veces se repitié este procedimiento seguido por la
remocion de las secreciones. Se descansd por un
periodo de 1 a 2 minutos entre cada tanda.
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cién mediante oximetro de pulso.

Durante el tratamiento con la maquina de tos se ob-
servdé un marcado aumento de la frecuencia cardiaca
(>150lpm), asi como un descenso de la Sat O2 (93-94%
durante el uso del dispositivo, a pesar de utilizarlo con
02 adicional, desde 5 L/m hasta 8L/m). Se aprecian
también gesticulaciones faciales de la nifia, que con la
ayuda interpretativa de los padres se infiere un factor de
ansiedad, o la generacion de dolor con el uso de dicho
instrumento. A esto se le suma el temor manifiesto de
los padres con respecto a la maquina de tos, debido a
gue la misma se utilizé6 como parte del tratamiento de su
hijo anterior (también con diagnéstico de AME tipo | y
actualmente fallecido), y segun refieren los
progenitores, el nifio se descompensaba tras su uso, lo
cual no les inspira confianza en dicho dispositivo. Por
ello, se decidié remplazar el uso de la maquina de tos
por la técnica de asistencia manual de la tos con bolsa
de resucitacion; queda, entonces, como plan de terapia
respiratoria lo siguiente:

1.Movilizacién de secreciones con técnicas manuales

(10-15minutos) en diferentes decubitos.

2.Asistencia manual de la tos con bolsa de resucitacion.

En cuatro tandas de 3 insuflaciones, con pausas de 1
segundo entre ciclo, y descansos de 2 minutos entre
cada tanda. (la técnica se describe mas adelante).

3.Aspiracién de secreciones.
4.Monitorizacién constante de oximetria de pulso y fre-

cuencia cardiaca.

Descripcién de la terapia Respiratoria

Previo a la eleccion de la técnica manual utilizada
para el clearence bronquial, se procedia a la
auscultacion de la nifia, quien por lo general
presentaba roncus diseminados y ruidos transmitidos
de VAS. En ocasiones se encontraron también zonas
con MV ligeramente disminuido.

Se utilizaron técnicas pasivas para la limpieza bron-
quial, segun propone G. Positaux, debido a la
imposibi-lidad de colaboracion por parte del paciente.

1.Espiracion Lenta Prolongada (ELPr): en deculbito supi-

no, y luego en ambos decubitos laterales. Se realiza
una presion manual sobre la pared costal que acompa-
fia el final de espiracion, y un bloqueo manual en el bajo
vientre. La presion sobre el torax resiste 2 a 3 ciclos
respiratorios, y luego cede lentamente acompafiando la
proxima inspiracion. El bloqueo abdominal se man-
tiene. Se descansa durante 2 o 3 ciclos respiratorios, y
se repite 3 0 4 veces. El objetivo es la migracion de las
secreciones hacia vias proximales.

2.Asistencia Manual de la Tos, con técnica de Air Stac-

king: Se realizan hiperinsuflaciones consecutivas, se-
guidas de una compresiéon abdominal y toracica que
asista la espiracion, haciéndola mas intensa. Se
utiliz6 el protocolo antes mencionado, adicionando
5L/m de O2 a la bolsa de resucitacion. Se observé un
aumento de la Sat O2 durante su uso llegando a 99 -
100%, y ligero aumento de FC <135Ipm.
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3.Se debe destacar que la presién positiva aportada
por la hiperinsulfacién con la bolsa resucitadora,
cumple también con el objetivo de abordaje del
hipodesarrollo pulmonar.

4. Aspiracion de secreciones: Para la limpieza de las
secreciones se utilizo la técnica estéril, con el uso de
guantes esterilizados y sondas de aspiracion numero
K 30 (debido a la relacion necesaria entre la luz de la
ca-nula de traqueostomia y el diametro de la sonda,
ocu-pando el mismo de 2/3 de la luz). Para la
aspiracion de secreciones nasofaringeas y saliva se
utilizé una sonda nimero K 31.

5.Limpieza de la zona periostoma con soluciéon con
Clo-rexidina, y recambio de la gasa esteril que cubre
la misma.

6. Se realizé cambio de cdnula por otra de igual tamafio
(nimero 5) cuando se considerd conveniente. El mis-
mo se realiza siempre con técnica estéril y en
colabora-cién con los padres, con fines didacticos.

Educacién del entorno Familiar

Todo el tratamiento se realiz6 en compafia y colabora-
cion de los padres de la nifia, especialmente de la ma-
dre, quien es la que se encuentra mas presente. Se re-
forzaron nociones ya adquiridas sobre posicionamiento
corporal en cama y se instruyé sobre cambios de de-
cubito con elementos (rollizos, cufias, etc.). Ademas se
fortalecieron nociones sobre el cuidado de un paciente
traqueotomizado y ventilado, que incluyé medidas de
asepsia en el manejo de canula y de secreciones, cam-
bio programado de la cénula, posicionamiento de la
manguera del respirador de manera tal que no realice
palanca la canula sobre las estructuras de la traquea,
cambio de filtro, mantenimiento del humidificador, etc.

Conclusiones

La realizacion de este trabajo de investigacion valié
para profundizar mis conocimientos sobre la atrofia
muscular espinal (AME), especialmente el tipo I, ya que
al ser una enfermedad de descubrimiento relativamen-
te reciente (1995) y poco comun, no tenia incorporado
nociones sobre la misma. Cabe agregar que durante el
desarrollo del trabajo, se ha notado que, ademas, es
una enfermedad poco conocida en el ambiente de la
salud y que el abordaje que se realiza (al menos desde
el enfoque kinésico) es mayoritariamente empirico y
experimental.

Al haberse interiorizado mas en el seno de la
patologia, tanto de las causas, sintomatologia e
impacto en la calidad de vida del nifio, y sobre todo,
como por la falta de una cura actual, tomé gran
importancia el enfoque paliativo que busca mitigar la
influencia de la enferme-dad en el confort del nifio y
su familia, y retrasar la aparicién de factores de
comorbilidad asociados. En este aspecto, el rol del
kinesiélogo adquiere un papel vital, no solo desde el
asistencialismo, sino también como educador del
entorno social del nifio y del mismo equipo de salud.

Por las caracteristicas propias de la patologia, todos los
nifios con AME tipo | requeriran en diferente medida
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y en distintas etapas de su corta vida, un soporte ven-
tilatorio que les permita subsistir. En su mayoria, es de
tipo invasivo a través de una traqueostomia. Ademas, la
bibliografia pondera a las infecciones respiratorias
como la primera causa de muerte en los infantes que
padecen esta enfermedad. Esto dota al paciente de una
indicacién precisa de atencion kinésica, tanto des-de la
elecciéon y monitorizacién del soporte, como asi también
en el clearence bronquial y el mantenimiento de la
permeabilidad de la via aérea atrtificial.

Debe destacarse también la importancia de los cuida-
dos posturales tempranos y permanentes que el nifio
requiere, para evitar deformidades musculo-articulares
que disminuyan la calidad de vida del nifio, limiten las
escasas AVD que pueden realizar (algunos nifios pue-
den tomar objetos en sus manos como el “mouse” de
computadoras adaptadas), y comprometan aun mas la
movilidad de su caja toracica.

En el caso del paciente propuesto en el presente tra-
bajo, se elabord una planificacién de atencién kinésica
multimodal, que abarcaba los aspectos mencionados, y
con una importante presencia y participacion de los
padres en la misma. // Se considera muy relevan-te
destacar que, si bien se intentd utilizar el protocolo de
cuidados respiratorios propuestos por la FSMA de
Canada, el mismo no fue viable con este paciente, ya
que al utilizar la maquina de tos, el nifio presenta-ba
manifestaciones de ansiedad o temor (quizds do-lor),
con aumento de FC y disminucion de Sat de 02,
acompafado de padres muy temerosos sobre su uso,
por lo que se sustituy6d por la bolsa de resucitacion ma-
nual. // Sin embargo, los resultados obtenidos fueron
muy positivos, ya que se consiguié un buen clearence
bronquial y, tanto al paciente como a los padres, se los
percibi6 més confortables. Se considera esto como un
aporte muy importante, ya que la maquina de tos no se
encuentra disponible en todas las instituciones de salud
y representa un gasto institucional mucho mayor que la
bolsa de resucitacién, ademas de ser necesaria la
capacitacion precisa del personal para su utilizacion.

/I Quedaria pendiente para una futura investigacion
la comparacion precisa de ambas técnicas asistidas
para el clearence bronquial de pacientes con AME
tipo I, una que utilice la maquina de tos y otra, la
bolsa de resucitacion.

Durante el tiempo de tratamiento que se observd en
este trabajo, la paciente no presenté ningun caso de
infeccion respiratoria, atelectasias ni otro tipo de incon-
veniente pulmonar. La canula de traqueostomia no tuvo
que ser cambiada de urgencia por obstruccién por im-
pactacion de secreciones ni por rotura de la misma, y la
zona peri ostoma no presentd signos de flogosis ni
colonizacién. Ademés en las deformidades articulares
que presentaba la paciente al momento del ingreso no
se constaté progresién, y no presenté ninguna Ulcera
por presion. Quedaria pendiente para un trabajo futuro
la observacion de la gasometria arterial diaria o periodi-
ca, como complemento del monitoreo del soporte ven-
tilatorio principalmente.
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Dicho esto, se desea resaltar que la hipétesis de inves-
tigacion planteada al comienzo de este trabajo se verifi-
c6 y quedod demostrado el papel crucial del kinesiélogo
en el abordaje multimodal de los pacientes con AME
tipo I, ya que a través de su labor enmarcada en un plan
de tratamiento interdisciplinario, puede mitigar e incluso
postergar la aparicién de comorbias asociadas, y mejo-
rar la calidad de vida del nifio y su entorno familiar. Asi,
el profesional adquiere un rol crucial como educador,
tanto del entorno familiar del nifio como del resto del
equipo de salud.

Desde lo personal, se ha querido agregar una mencion
sobre los desafios que presenta el trabajo con pacien-
tes pediatricos terminales, no solo desde lo puramente
profesional, sino también desde lo humano, donde el
feedback es muy escaso y se trabaja no solo con un
nifio enfermo, sino principalmente con toda una fami-
lia enferma, que deposita en las manos y en la labor
cotidiana del equipo de salud todos sus suefios y ex-
pectativas de mejoria. Por lo tanto, el trabajar incansa-
blemente para mejorar, al menos un poco, la calidad
de vida de estos nifios es poder brindar un alivio, un
consuelo a esos corazones afligidos. Y la mas peque-
fia sonrisa 0 mueca de agradecimiento que se recibe
a cambio, premia y justifica todo sacrificio, mas alla de
los logros asistenciales.
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