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Esclerosis lateral amiotrofica: actualizacion

(arlos Hugo Zapata-Zapata', Edwing Franco-Ddger’,
Juan Marcos Solano-Atehortta?, Luisa Fernanda Ahunca-Veldsquez?

RESUMEN

La esclerosis lateral amiotréfica es una enfermedad neurodegenerativa que tiene consecuen-
cias devastadoras para el paciente y su familia. Atin no existe claridad sobre su etiologia, cerca
del 10 % de los pacientes tienen patron hereditario. La prevalencia mundial varia entre 2y 11
casos por 100.000 habitantes; el rango de edad de presentacién es de 58 a 63 afios para los ca-
sos esporadicos, y de 47 a 52 afios para los familiares, con una ligera predileccién por el sexo
masculino. Las manifestaciones clinicas incluyen signos de dafo de las neuronas motoras
superior e inferior tanto en las extremidades como en la musculatura bulbar, y en algunos pa-
cientes hay deterioro cognitivo frontotemporal. El diagnostico contintia siendo fundamental-
mente clinico, apoyado por estudios neurofisioldgicos; de estos, la electromiografia de aguja
ha sido el més util para el diagnostico temprano. No existe tratamiento curativo y solo un me-
dicamento, el riluzol, ha demostrado efectividad para retrasar el uso de ventilacién mecdanica
y prolongar levemente la supervivencia. Por tanto, el tratamiento de estos pacientes se basa
en medidas de soporte, especialmente en los aspectos de nutricidon y ventilacién, ademas de
controlar los sintomas motores y no motores de la enfermedad.
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SUMMARY

Amyotrophic lateral sclerosis: update

Amyotrophic lateral sclerosis is a neurodegenerative disease with devastating consequences for
the patient and his/her family. Its etiology is still not clear. In about 10 % of the patients there is
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a hereditary pattern of the disease. Worldwide, preva-
lence ranges from 2 to 11 cases per 100,000 people.
Age of presentation varies from 58 to 63 years for
sporadic cases, and from 47 to 52 years for the fa-
milial ones. Concerning gender, there is a slight pref-
erence for males. Clinical manifestations include
signs of upper and lower motor neurons, damage
in limbs and bulbar muscles, and, in some patients,
frontotemporal cognitive dysfunction. Diagnosis is
essentially clinical supported by neurophysiological
studies, such as needle electromyography, which is
the most important test for early diagnosis. There is
no cure, but riluzol has proven to delay the use of
mechanical ventilation and to slightly prolong sur-
vival. Consequently, management is based on sup-
port measures, such as those related to nutrition and
ventilatory function, in addition to control of the motor
and non-motor symptoms of the disease.

KEY WORDS

Amyotrophic Lateral Sclerosis; Epidemiology: Motor
Neuron Disease; Signs and Symptoms; Diagnosis;
Therapeutics.

RESUMO

La esclerose lateral amiotrofica: atualizacao

La esclerose lateral amiotrofica € uma doenga neu-
rodegenerativa que tem consequéncias devastadoras
para o doente e sua familia. Ainda ndo existe clari-
dade sobre sua etiologia, cerca de 10 % dos doentes
tem padrdo hereditario. A prevaléncia mundial varia
entre 2 e 11 casos por 100.000 habitantes; a faixa de
idade de apresentacdo ¢ de 58 a 63 anos para Os ca-
sos esporddicos, e de 47 a 52 anos para os familiares,
com uma ligeira predilecdo pelo sexo masculino. As
manifestacdes clinicas incluem signos de dano dos
neurénios motores superior e inferior tanto nas ex-
tremidades como na musculatura bulbar, e em alguns
doentes hd deterioro cognitivo fronto-temporal. O
diagnéstico continua sendo fundamentalmente cli-
nico, apoiado por estudos neurofisioldgicos; destes,
a eletromiografia de agulha hé sido o mais ttil para
o diagnostico precoce. Nao existe tratamento curati-
vo e s6 um medicamento, o Riluzol, hd demostrado
efeito para retrasar o uso de ventilacdo mecénica e
prolongar levemente a supervivéncia. Por tanto, o

tratamento destes doentes se baseia em medidas de
suporte, especialmente nos aspectos de nutricdo e
ventilacdo, ademais de controlar os sintomas motores
e ndo motores da doenca.

PALAVRAS CHAVE

Diagndstico; Doenca do Neurénio Motor; Epidemio-
logia; Esclerose Lateral Amiotrdfica; Sinais e Sintomas;
Terapéutica

INTRODUCCION

La esclerosis lateral amiotrofica (ELA) es una enfer-
medad caracterizada por la degeneracion progresi-
va de las neuronas motoras superior (NMS) e inferior
(NMI), lo que produce debilidad de los musculos de las
extremidades, tordcicos, abdominales y bulbares (1).
Entre 1865 y 1869 Jean Martin Charcot en sus estu-
dios clinico-patoldgicos observd la correlacidon en-
tre los signos clinicos piramidales y las lesiones de
los cordones laterales, con la amiotrofia y las altera-
ciones en las astas anteriores de la médula espinal,
por o que en 1874 le dio el nombre de esclerosis la-
teral amiotréfica. Recientes avances cientificos han
permitido mejorar nuestro entendimiento sobre esta
enfermedad, pero muchas dudas permanecen sin re-
solver. Este articulo resume los conceptos actuales
sobre la etiologia, los factores de riesgo, las manifes-
taciones clinicas, el diagndstico, el tratamiento y el
prondstico.

ETIOPATOGENIA

Después de 140 anos de la descripcion inicial de la
ELA, la etiopatogenia continta sin aclararse comple-
tamente. Actualmente se la puede clasificar como fa-
miliar (ELAF) y esporadica (ELAS) (2). En ambos casos
se produce un proceso neurodegenerativo que lleva
a la muerte de las neuronas motoras. En la actualidad
se considera que esta degeneracién es un proceso
focal de la NMS y la NMI que avanza continua y se-
paradamente para sumarse en el tiempo (3). Excep-
to para algunos casos de ELAE atn no se conoce la
causa que desencadena el comienzo de los cambios
fisiopatoldgicos e histopatoldgicos observados en esta
enfermedad. El amplio espectro de posibles causas o
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consecuencias incluye, entre otras, las siguientes: es-
trés oxidativo (4), factores genéticos (2), excitotoxici-
dad por glutamato (5), dano mitocondrial (6), defecto
en el transporte axonal (7), dano originado por los
astrocitos (8) y apoptosis (9,10).

Factores ambientales

Se han investigado diversos factores ambientales que
contribuyen al desarrollo de ELA (11). Se ha propues-
to el tabaquismo como un posible factor de riesgo,
pero la evidencia es débil. En un estudio de casos y
controles en los Paises Bajos entre el 2006 y el 2009, se
encontrd OR (Odds Ratio) de 1,38 (IC95 %: 1,02-1,88);
ademas encontraron disminucién en el tiempo de su-
pervivencia en los pacientes con ELA que fumaban:
HR (Hazard Ratio) de 1,51 (IC95 %: 1,07-2,15 (12). Sin
embargo, dichas medidas de asociacion fueron poco
significativas.

En dos revisiones sistemadticas de la literatura se en-
contraron solo dos estudios que senalaban la expo-
sicion a pesticidas como factor de riesgo para desa-
rrollar ELA, uno con OR de 2,5 (IC95 %: 1,2-5,1), y el
otro, con OR de 1,23 (IC95 %: 1,03-1,46); los autores
concluyeron que los pesticidas se identifican como
un factor de riesgo para desarrollar ELA, pero que se
necesitan estudios con mayor calidad metodoldgica
para definir dicha relacién (13).

En un estudio de Chio y colaboradores se observd
que la actividad fisica de alto rendimiento (ftbol pro-
fesional) era un factor de riesgo para desarrollar ELA,
independientemente de la edad (14). Sin embargo, en
otro estudio del mismo autor no se encontraron casos
de ELA en deportistas de alto rendimiento en otros
deportes (15), lo cual parece indicar que la actividad
fisica no es un factor de riesgo para desarrollar esta
enfermedad y que se deben analizar otras variables en
los jugadores de futbol profesional.

Se han descrito otros factores ambientales asocia-
dos a ELA como el trauma craneoencefalico (16), la
contaminacion del agua en la isla Oshima (17) y la
asociacion espacial entre las zonas de residencia de
pacientes con ELA y posibles factores de riesgo am-
biental, como lo reportaron Caller y colaboradores
al norte de Nueva Inglaterra, Estados Unidos (18). Sin
embargo, en ninguno de estos se ha encontrado una
relacion causal directa.
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Genética

Una mayor concordancia entre gemelos y la agrega-
cion familiar de trastornos neurodegenerativos son
argumentos a favor de la existencia de factores ge-
néticos de susceptibilidad para desarrollar ELA, pero
dichos factores no se han podido definir claramente
en la ELAS (2). Para el caso de la ELAF la mayoria de
las mutaciones se transmiten de forma autosémica
dominante (19); el primer gen que se relaciond con
ELAF fue el de la superdxido-dismutasa 1, pero su al-
teracion solo explica el 20 % de los casos de ELAF (20).
La mutacién del gen para la proteina TDP-43 se ha
relacionado con el 10 % de los casos de ELAF y con de-
mencia frontotemporal (DFT) (21). Se han descrito 13
mutaciones del gen FUS/TLP que en conjunto explican
aproximadamente el 5 % de los casos de ELAF (22). Re-
cientemente se ha correlacionado la sobreexpresion
del hexanucledtido GGGGCC en el gen ubicado en el
cromosoma 9 (C9ORF72), con mayor predisposicion a
encontrar en un mismo individuo ELAF y DFT (23). En
la actualidad se considera esta sobreexpresion como
la principal causa genética de ELAF (24) y reciente-
mente se le atribuye un papel relevante en casos de
ELAS (25).

EPIDEMIOLOGIA

En [a actualidad no existe una prueba o biomarcador
definitorio de ELA, el diagndstico contintia siendo
principalmente clinico y no existe un periodo pro-
drémico claro, lo cual dificulta los estudios epide-
mioldgicos (26). Sin embargo, el aumento en el co-
nocimiento de la enfermedad y el uso de criterios
estandarizados para el diagnostico han incrementado
el registro de los casos. En una revision sistematica de
la literatura se observd una gran variabilidad en las
cifras de prevalencia, que van desde 2,0/100.000 ha-
bitantes en China hasta 11,3/100.000 habitantes en Ja-
pon, con cifras intermedias para Europa y Norteamé-
rica. Similar variabilidad encontraron en las cifras de
incidencia (tabla 1). Los autores sefialan que la gran
variabilidad en los datos se puede deber a diferencias
en el diseho metodologico de los estudios, pero no
descartan que se deban a diferencias poblacionales
como la edad, los factores ambientales y la predispo-
sicion genética (27).
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Tabla 1. Incidencia y prevalencia mundiales de ELA

Paises Incidencia Prevalencia
(10°habitantes/aio) (10°habitantes/aino)
Europa 2,08 54
EE. UU. 1,75 34
Canada 2,24 Sin datos
China 0,46 2,01
Japon 1,97 11,3
Argentina 3,17 8,86
Brasil 04 09al,5
Costa Rica 0,97 Sin datos
Ecuador 02a0,6 Sin datos
Uruguay 1,37 1,9

En un estudio de paises europeos se encontr® mayor
incidencia en hombres, con dos picos de edad de pre-
sentacién: 58 a 63 afios para los casos esporadicos y
47 a 52 anos para los familiares; la enfermedad fue
muy rara después de los 80 anos (28). Cronin y cola-
boradores hicieron una revision sistematica de Ia lite-
ratura (1966 a 2006), acerca de la variacion étnica en
ELA y encontraron que la incidencia es mas baja en
etnias africanas, asidticas e hispanicas con respecto a
caucésicos europeos y norteamericanos (29).

En América Latina se han hecho pocos estudios sobre
ELA (tabla 1); se dispone de algunos datos epidemio-
I6gicos de incidencia (casos/100.000 habitantes/afio)

y prevalencia (casos/100.000 habitantes), respectiva-
mente, asi: Argentina 3,17 y 8,86 (30); Brasil 0,4 y 0,9 a
1,5 (31); Costa Rica 0,97 y sin datos (32); Ecuador 0,2 a
0,6 y sin datos (33) y Uruguay 1,37 y 1,9 (34). No se en-
contraron publicaciones en México, Cuba y Colombia
sobre ninguno de los dos datos mencionados (35-37).

MANIFESTACIONES CLINICAS

La forma clésica de esta enfermedad se caracteriza
por la mezcla de manifestaciones clinicas de lesion
de las neuronas motoras superior e inferior y signos
de alteracién bulbar y respiratoria (tabla 2) (38).

Tabla 2. Caracteristicas clinicas de la ELA

Signos de la NMS

Signos de la NMI

Signos bulbares

Debilidad muscular

Hiperreflexia, clonus
Hipertonia, espasticidad

Respuesta plantar extensora
Signos de Hoffmann y Trommer

Debilidad muscular

Hiporreflexia

Atrofia muscular

Fasciculaciones

Disfagia, disartria
Disnea, ortopnea

Alteracion del reflejo nauseoso
y/o del reflejo mentoniano

Incontinencia emocional
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Las siguientes claves clinicas apoyan el diagnostico
de ELA: comienzo lento, poco llamativo y asimétrico,
alteracion de varios segmentos corporales, déficit de
la NMS o la NMI y sintomas o signos de disfuncion
bulbar. Es frecuente que existan signos de liberacién
piramidal en sitios por encima de aquellos en donde
hay atrofia muscular (39). Muchos pacientes con ELA
presentan sintomas de déficit cognitivo, conductual
y comportamental en el espectro de la DFT; estos son
principalmente disfuncién ejecutiva, irritabilidad,
cambios de la personalidad con impulsividad y mal
reconocimiento de la enfermedad; su presencia cons-
tituye un marcador prondéstico negativo. La apatia, la
desinhibicion y el mal control social también hacen
parte de este espectro (40). En un estudio comparativo
del perfil cognitivo y conductual de los pacientes con
ELA confirmada se hall6 lo siguiente: 48 % no tenian
cambios cognitivo-conductuales, 31 % tenian déficit
cognitivo puro, 9 % cumplian los criterios de la DFT,
4 % tenian alteraciéon conductual pura y 4 % tenian
diagnostico previo de enfermedad de Alzheimer (41).

Patrones clinicos

ELA clasica: representa el 65 % a 70 % de los casos; el
pico de edad de comienzo es de 58 a 63 afos. En este
patrén hay afectacion de las neuronas motoras supe-
rior e inferior y, en un principio, de las extremidades,
con diseminacién posterior al resto de la musculatura
corporal incluyendo alteracién bulbar y por ultimo
falla respiratoria (26).

Esclerosis lateral primaria (ELP): representa el 20 %
de los casos de las enfermedades motoneuronales en
el adulto; se debe al dafio de la NMS sin ningun signo
de la NMI. Comienza con paraparesia espastica pura'y
con el transcurso del tiempo va afectando los brazos,
las manos y los musculos orofaringeos. EI 50 % de los
pacientes pueden tener espasticidad de la vejiga uri-
naria. Pringle y colaboradores (42) sugieren que un
criterio diagndstico de esta variante sea el progreso
de la enfermedad durante tres afos sin signos de NMI;
sin embargo, muchos pacientes con diagnodstico de
ELP desarrollan signos de lesiéon de la NMI después
de muchos anos de haber comenzado la enfermedad,
por lo que algunos expertos prefieren denominar este
trastorno como “ELA con predominio de dano de
NMS". La progresién es mucho maés lenta que en los
casos de ELA clasica y la supervivencia es mayor (43).
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Atrofia muscular progresiva (AMP): en esta variante
de ELA hay unicamente signos de lesion de la NMI. Es
mas comun en varones que en mujeres (relacién 4:1).
La velocidad de progresién es muy variable, por lo
general mas lenta que en la forma clasica. Se han do-
cumentado casos de supervivencia de 15 aflos 0 mas.
Contrario a lo que sucede en la ELR muchos pacientes
con AMP pueden presentar signos de dano de la NMS
después de muchos anos de haber comenzado la en-
fermedad, por lo que se la ha denominado “ELA con
predominio de dafio de la NMI” (44).

Paralisis bulbar progresiva (PBP): este patron
constituye del 25 % al 30 % de los casos de ELA. Se
caracteriza por comienzo y predominio del sindro-
me bulbar, con o sin signos de liberacién piramidal.
Generalmente hay disartria y disfagia, con atrofia
y fasciculaciones linguales. También pueden apare-
cer tempranamente debilidad espastica del maxilar
inferior y cierre involuntario de la mandibula por
el espasmo; el tiempo de evolucidén y supervivencia
es de uno a dos afios. La mayoria de los pacien-
tes con PBP Ilegan a desarrollar la forma clasica de
ELA (45).

ESTUDIOS DIAGNOSTICOS

A todos los pacientes se les deben hacer los siguientes
estudios diagndsticos:

Neurofisiologia: la electromiografia con neurocon-
ducciones ha sido la ayuda maés ttil para el diagnosti-
co y seguimiento de pacientes con enfermedades de
las neuronas motoras y para su diagnostico diferen-
cial (46); por medio de ella se logra detectar alteracio-
nes subclinicas de la NML

Laboratorio: los estudios de laboratorio clinico ayu-
dan a descartar otros trastornos que pueden simular
sindromes de las neuronas motoras, comorbilidades
y complicaciones de la enfermedad. Se recomiendan
los siguientes: hemograma, reactantes de fase aguda,
pruebas de funcidn renal, hepatica y tiroidea, electro-
litos, electroforesis de proteinas y perfil glucémico.
Ademas, en casos seleccionados, estudios del liquido
cefalorraquideo, de histopatologia, biologia molecu-
lar, genética y otros (47).

Neuroimagenes: el principal papel de las neuroi-
magenes en pacientes con ELA es descartar otras
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causas de un sindrome piramidal como tumores del
neuroeje, radiculopatias, enfermedad cerebrovascu-
lar, mielopatias, etc. No existe un patrén imagino-
I6gico especifico para la ELA y en estos pacientes
las neuroimdgenes son, generalmente, normales.
Sin embargo, a medida que avanza la enfermedad,
la resonancia magnética (RM) puede mostrar atrofia
cortical de predominio frontotemporal y en el seg-
mento anterior de la médula espinal. En la RM con-
vencional se ha descrito cldsicamente hiperintensi-
dad del tracto corticoespinal en las secuencias T2 y
FLAIR, al igual que hipointensidad en la corteza pre-
central (48). Aun no se ha definido la utilidad clinica
de otros estudios como la tractografia, la fraccién de
anisotropia, la espectroscopia y la difusibilidad me-
dia (49).

Estudios genéticos: las pruebas genéticas no se so-
licitan de rutina en pacientes con ELA, pero se debe
solicitar la asesoria genética en casos de ELAF o de
enfermedad de inicio juvenil (50).

CRITERIOS DIAGNOSTICOS

La evolucion de los criterios diagnosticos ha permi-
tido aumentar el nimero de pacientes a los que se
les diagnostica esta enfermedad. En 1994 se crearon
los primeros criterios aceptados para ELA, llamados
Criterios de EI Escorial (51), se revisaron en 1997, Cri-
terios de El Escorial Revisados (CEER) (52). El diagnos-
tico de ELA se basa en su aplicacion, para determinar
la presencia de enfermedad de la NMS evidenciada
clinicamente y de la NMI demostrada clinica o elec-
tromiograficamente; los pacientes se clasifican de
acuerdo con el numero de regiones corporales afec-
tadas de un total de cuatro: bulbar, cervical, toraci-
ca y lumbar. Estos criterios tienen baja sensibilidad,
e incluso se sabe que muchos pacientes mueren por
esta enfermedad sin Ilegar a cumplirlos (53); por esta
razon, los CEER fueron modificados en el 2008 con
el algoritmo de Awaji-Shima (figura 1) (54), en el que
se hicieron algunos cambios, pero se mantuvieron los
principios de los criterios CEER. En dicho algoritmo
se clasifico la certeza diagndstica en tres categorias:
clinicamente posible, clinicamente probable y clini-
camente definida; 1os criterios de Awaji-Shima tienen
mayor sensibilidad (81 % versus 62 %), e igual especifi-
cidad (95 %) que los CEER (46).

TRATAMIENTO

No existe tratamiento curativo para la ELA. Se han ensa-
yado muchas sustancias sin demostrar efectividad (55).
La investigacion actual se estd enfocando en la mani-
pulacién de algunas proteinas musculares, los facto-
res de crecimiento neuronal, la terapia de reemplazo
celular y la terapia génica que busca el silenciamiento
de genes (56).

Actualmente el principal objetivo del tratamiento es
prolongar la supervivencia y mejorar la calidad de
vida de los pacientes. Asi, el mejor tratamiento es
una combinacion de agentes neuroprotectores, ma-
nejo sintomatico, nutricional y soporte ventilatorio.
Existe evidencia de que el tratamiento por un equi-
po multidisciplinario experto en el manejo de estos
pacientes mejora la calidad de vida y prolonga la su-
pervivencia (57).

El equipo es coordinado por el neurélogo especialista
en esta drea y debe contar con enfermera, terapeuta
fisico y ocupacional, nutricionista, fonoaudidlogo, psi-
cologo y trabajador social; en ocasiones se requieren
también neumologo, psiquiatra y ortopedista.

El Ginico medicamento aprobado por la FDA (Food
and Drug Administration) y el INVIMA (Instituto Na-
cional de Vigilancia de Alimentos y Medicamentos de
Colombia) es el riluzol, un antagonista de los recep-
tores de N-metil D-aspartato (NMDA) y se supone que
reduce la excitotoxicidad en la ELA (58). En un ensayo
clinico con asignacion aleatoria se demostrd que una
dosis de 100 mg al dia prolong6 la vida 18 meses (59).
Los pacientes que mas se benefician de este medica-
mento son los que han tenido un curso menor de cin-
co afos, con diagndstico probable o definitivo, y sin
traqueostomia. Este medicamento no ha demostrado
beneficio en mejorar la funcidén motora, las fascicula-
ciones, ni la funcién ventilatoria (60).

Tratamiento sintomatico: el objetivo del tratamien-
to sintomatico es mejorar la calidad de vida de los
pacientes y cuidadores. Se debe tener en cuenta
una gran cantidad de sintomas en el manejo de los
pacientes con ELA; en el caso de la sialorrea, son de
utilidad los antidepresivos triciclicos, las gotas de atro-
pina y, en caso de refractariedad, la toxina botulinica
(61). En el paciente con afectacidon pseudobulbar, el
dextrometorfano combinado con quinidina (62); los
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Sospecha de ELA

Condicién 1
Evidencia de lesion de la NMI:
-Manifestaciones clinicas

Condicién 2

o
-Hallazgos en la EMG: Evidencia de lesion de la NMS:
e FEvidencia de denervacion o reinervacion —Manifestaciones clinicas

o
e Fasciculaciones en presencia de cambios cronicos @

A4
Propagacion, progresion y combinacion de las condiciones 1y 2

¥

Se descartan diagnosticos diferenciales por laboratorio, electrodiagnostico y neuroiméagenes®

-Afeccion de un segmento bulbar _Afeccion de dos segmentos -Afeccion de un segmento espinal
mas dos segmentos espinales® espinales y que la condicion -Solo condicion 2 afectando dos o
-Afeccion de tres segmentos 9 sea rostral a la condicion 1 mas segmentos espinales
espinales -Condicion 1 rostral a la condicion 2
ELA definida ELA probable ELA posible

Figura 1. Algoritmo para el diagndstico de ELA seguin los criterios de El Escorial Revisado y con modificaciones del consenso Awaiji-Shima. *Aporte
del consenso Awaji-Shima a los criterios electrodiagndsticos. "Principales diagndsticos diferenciales: intoxicacién por metales pesados, sindrome neurovascular,
esclerosis mdltiple, compresién medular, trastorno carencial, mononeuritis mltiple, neuropatia motora multifocal, atrofia muscular espinal, atrofia muscular
espinal bulbar (enfermedad de Kennedy), amiotrofia focal benigna, sindrome pospolio. ‘Segmentos espinales: cervical, tordcico y lumbosacro. ELA (esclerosis
ateral amiotrdfica), NMI (neurona motora inferior), NMS (neurona motora superior) y EMG (electromiografia).

200

IATREIA VoI 29(2) abril-junio 2016



antidepresivos triciclicos o los inhibidores selectivos
de la recaptacion de serotonina han tenido efectivi-
dad en el control de los sintomas emocionales (63). La
espasticidad se puede controlar con terapias fisicas (64) y
si es persistentes o grave, es apropiado usar relajantes
musculares como baclofeno y tizanidina (65).

Soporte ventilatorio: la insuficiencia respiratoria
es la principal causa de muerte de los pacientes
con ELA. Para ella, la ventilacion no invasiva (VNI)
es una medida terapéutica efectiva; el método mas
fisioldgico es la ventilacidon con presion positiva in-
termitente binivel (BiPAP). Las guias internacionales
recomiendan su prescripcién ante la presencia de
sintomas relacionados con la insuficiencia respira-
toria asociada a uno de los siguientes hallazgos (59):
PaCO, mayor de 45 mm Hg, capacidad vital menor
de 50 % de la normal, presién inspiratoria méaxima
por debajo de 60 % de la normal, desaturacién noc-
turna de PaO2 por debajo del 90 % maés de 5 % del
tiempo. La VNI y la aspiraciéon de secreciones me-
joran la calidad del suefio y la funcién cognitiva,
prolongan la supervivencia y mejoran la calidad de
vida (60).

Nutricion: a medida que avanza la enfermedad, mu-
chos factores llevan a un balance negativo de calorias,
de lo que resulta un deterioro nutricional variable; el
indice de pérdida de peso puede ser un predictor de
la velocidad de progresion (66). En caso de dificultad
para deglutir la dieta mixta, se debe pasar a una dieta
supragldtica con posturas adecuadas para facilitar la
deglucion. Cuando han fracasado las medidas ante-
riores es necesario hacer gastrostomia percutanea;
con esta ultima se ha demostrado mejoria del estado
nutricional y la calidad de vida, pero sin prolongar la
supervivencia (67).

Factores de prondstico: en una revisién sistematica
de la literatura se encontraron los siguientes factores
de mal prondstico: edad avanzada (por encima de 80
anos), forma de presentacion bulbar, periodo corto de
latencia, progresion rapida de la enfermedad, facto-
res sicosociales relacionados con el &nimo vy la cali-
dad de vida, alteraciones de la funcién cognitiva, mal
estado nutricional (indice de masa corporal menor de
18,5) y baja capacidad vital forzada (menor del 50 %).
El tiempo promedio de supervivencia de pacientes
con ELA estd entre 3 y 5 anos desde el inicio de los
sintomas (68).

CONCLUSIONES

La ELA es una enfermedad neurodegenerativa carac-
terizada por dano progresivo de las neuronas motoras.
La mayor parte de los casos son esporadicos, aunque
ha venido en aumento el descubrimiento de casos con
patrén de transmision familiar. La etiopatogenia con-
tinta sin aclararse, y solo existen piezas del rompeca-
bezas en construccion. Los estudios epidemioldgicos
mundiales son muy pocos y Colombia no se aleja de
dicha situacion. La presentacién clinica es heterogé-
nea, y el diagnostico continta siendo clinico; sin em-
bargo, las ayudas diagnodsticas sirven para disminuir el
tiempo de latencia y descartar causas secundarias. El
tratamiento debe ser multidisciplinario ofreciendo a
todos los pacientes la oportunidad de recibir el riluzol,
que parece prolongar la supervivencia, ademaés de dar
soporte nutricional y ventilatorio cuando sea necesa-
rio. Los avances en genética y en el conocimiento de la
fisiopatologia de la enfermedad estan abriendo nuevas
posibilidades terapéuticas; entre ellas se destacan el re-
emplazo celular, la terapia génica y la prevencion del
acumulo de agregados proteicos. Hasta entonces, los
pacientes deben recibir la mejor atencién, con el obje-
tivo de mantener la mayor comodidad y dignidad po-
sibles en el trascurso de esta catastrofica enfermedad.
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