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Demencia frontotemporal y esclerosis lateral amiotréfica:
presentacion de un caso clinico
Frontotemporal dementia and amyotrophic lateral sclerosis:

a case report
Axel Pavez R.'y Nelson Sad B."?

For a long time amyotrophic lateral sclerosis was seen as an exclusively motor disease, however,
a lot of investigations have proved the existence of cognitive symptoms similar to frontotemporal
dementia that could precede, coexist or appear after the motor symptoms. We report the case
of a 69 years old hispanic man who consults about progressive swallowing impairments. In the
speech language pathologist assessment, we detected cognitive impairments that made necessary
to complete the workout with specific test. The results of the assessment, shown disturbance
in swallowing with suggestive symptomatology of motor neuron disease, besides cognitive
impairments in executive functions, visuospatial abilities, memory, language and behaviors
and conductual abnormalities. A few months after speech language pathologist assessment, the
diagnosis of amyotrophic lateral sclerosis was given. This case emphasize in the importance of a
exhaustive anamnesis and clinical assessment, as well as early diagnosis focused on opportune
interventions. Additionally, it’s important to note the need for professionals with update knowledge
in neuropsychology, to support interventions.

Key words: Amyotrophic lateral sclerosis, frontotemporal dementia, speech language pathologist,
cognitive impairments, neuropsychology.
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Introducciéon

La esclerosis lateral amiotréfica (ELA) es una
patologia neurodegenerativa que se caracteriza
por una afectacién progresiva de la primera y se-
gunda motoneurona. Su prevalencia se estima en
aproximadamente 3,9 casos/100.000 habitantes,
con una edad de predominio entre los 60-69 anos,
siendo mads frecuente en varones'?. Dentro de las
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manifestaciones clinicas méds comunes destacan la
atrofia muscular progresiva, debilidad muscular,
fatiga, sialorrea, fasciculaciones y dificultades de
habla y deglucién’.

Por su parte la degeneracién lobar frontotem-
poral (DLFT) constituye una patologia neuro-
degenerativa que afecta principalmente el l6bulo
frontal y temporal anterior. Su prevalencia se
estima en 4-15 casos/100.000 habitantes, con una
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edad de aparicién entre la 5° y 6° década de vida*.
Se caracteriza por alteraciones de comportamiento
o lenguaje, distinguiéndose la variante frontal y la
afasia progresiva primaria respectivamente’.

Durante muchos afios se pensé que la ELA era
una enfermedad sé6lo de predominio neuromotor,
sin embargo, se ha descrito que entre un 5-15%
de estos pacientes podrian presentar alteracio-
nes cognitivas, que se enmarcan en una DLFT,
siendo la variante frontal la forma mads frecuente
(DLFTvf)*8 Ademds, se estima que aproxima-
damente un 50% de las personas con ELA pre-
sentarfan un deterioro cognitivo en evolucién®',
caracterizado principalmente por dificultades a
nivel de funciones ejecutivas, memoria, lenguaje
(determinado por anomia, desorganizacion léxica,
frases estereotipadas y/o compromiso de sintaxis y
gramatica), entre otros; pero que sin embargo, no
cumple los criterios de demencia'®'.

En general, la literatura describe que los sinto-
mas de ELA presentarian un cardcter dindmico,
pudiendo manifestarse antes, durante o después de
los sintomas cognitivos. El periodo de aparicion de
sintomatologia concomitante puede variar desde
meses hasta aprox. 7 afos, con un promedio de
2 anos. Ademds, se postula que la ELA de predo-
minio bulbar presentarfa mayor coexistencia con
alteraciones cognitivas, siendo mds frecuente que
los sintomas cognitivos precedan a los motores'>".
Respecto a las dificultades cognitivas en pacientes
con DFT-ELA se describe en la literatura altera-
ciones a nivel de: funciones ejecutivas (flexibilidad
mental, abstraccién verbal, control inhibitorio,
autorregulacién, cognicién social, etc.), fluencia
verbal y no verbal, memoria (visual y verbal), habi-
lidades visuoespaciales, comportamiento, interac-
cién social, control emocional, apatia y sintomas
psicoticos (como alucinaciones y delirio)”!*!5.

Presentacion del caso

Hombre de 69 afios, casado, 4 hijos, escolaridad
basica incompleta, diestro, jubilado. Con antece-
dentes de HTA en tratamiento. Desde afio 2012 ha
notado un aumento progresivo en la produccién
salival, especialmente durante la noche, generando
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en mas de una oportunidad episodios de ahogos y
atoros. En febrero de 2014, ORL realiza una eva-
luacién objetiva de la deglucion en la que describe:
aumento de la salivacién, via nasofaringea normal
y reflejo nauseoso y tusigeno ausentes. Se receta
amitriptilina para manejo de la sialorrea y se deriva
a fonoaudiologia.

Desde febrero de 2014 hasta abril de 2014 el
usuario fue evaluado por fonoaudiologia a raiz
de diversos hallazgos que surgieron en el proceso.
Ademis, fue derivado nuevamente a neurologia
(previamente derivado desde ORL).

En la evaluacion fonoaudioldgica, realizada en
febrero de 2014, el usuario refiere dificultades para
tragar algunos sélidos como el arroz y la carne.
Ademds, los problemas de salivacién siguen en au-
mento (aun con la medicacién), lo cual repercute
de forma significativa en su calidad de vida. En la
evaluacion clinica de la deglucién, realizada con
liquido claro y sélido blando, destacan los siguien-
tes hallazgos patoldgicos: fuerza y rango lingual
disminuido a izquierda, leve hipotonia lingual,
impresiona con fasciculaciones linguales bilatera-
les. Claro aumento de la salivacién en la cavidad
intraoral, propulsion lingual lenta y descoordinada.
Sin hallazgos patolégicos en fase faringea.

Durante esta sesion de evaluacion paciente re-
fiere algunos episodios sugerentes de alteraciones
cognitivas como desorientacion espacial, dificul-
tades de memoria (hace aprox. 1 afio y en forma
progresiva) y dificultades visuoespaciales. Con
esta informacion se decide realizar una evaluacién
neurocognitiva que tenga como objetivo clarificar
las alteraciones y determinar la presencia de altera-
ciones que puedan estar interfiriendo en la comu-
nicacién del usuario. Se resumen los hallazgos y el
detalle de la evaluacién en la Tabla 1.

Con los hallazgos en el proceso de evaluacién
se conversa con el usuario, explicando los resulta-
dos, él accede a iniciar terapia fonoaudioldgica. Se
pregunta por la posibilidad de acudir acompanado
-por esposa o informador confiable- en una préxi-
ma sesion. El usuario argumenta con excusas y se
niega a la solicitud. Con estos antecedentes parece
mds que necesario, conversar con algin familiar
que pueda aportar mayor informacién respecto
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al estado basal del usuario y comprobar posibles
alteraciones conductuales en el hogar. Asi, se con-
tacta via telefonica a la esposa del paciente, quien
se muestra sorprendida, ya que su marido nunca
le informé que estaba asistiendo a fonoaudiologia.
Accede y se agenda una cita donde se realiza el
cuestionario neuropsiquidtrico (NPI-Q), ver ha-
llazgos en Tabla 2.

En funcién de los resultados se plantea la hi-
poétesis diagnostica fonoaudioldgica de: disfagia
orofaringea leve (predominio oral) y trastorno
cognitivo-comunicativo multidominio, ambas
secundarias a una probable enfermedad neurode-

generativa en estudio (obs. posible ELA y DFT).

A fines de abril es evaluado por neurélogo.
Desde el punto de vista médico no impresiona
con fasciculaciones ni sintomatologia distal de
extremidades, si le impresiona asimetria en la
fuerza lingual. La causa de la sialorrea continuard
en estudio y se receta amitriptilina. De aparecer
nueva sintomatologia, se realizara electromiografia
(EMG). A fines de julio se realiza EMG que entrega
resultados normales, se cita a control y seguimien-
to. En diciembre de 2014 se le realiza una nueva
EMG que muestra alteracién muscular compatible
con esclerosis lateral amiotréfica (ELA).

Tabla 2. Resumen de Cuestionario Neuropsiquidtrico (NPI-Q)

Nunca Rara  Algunas
vez veces

Delirio v
Alucinaciones v
Agitacién-agresion v
Depresion-disforia v
Ansiedad v
Regocijo-euforia 4
Apatia-indiferencia 4
Deshinibicién v
Irritabilidad-labilidad
Cond. motora v
aberrante
Dormir v
Apetito y v
alimentacién

A

Muya Comentario relevante

menudo menudo

Estd mds agitado y agresivo que de costumbre,
no acepta la ayuda y se enoja con facilidad

Esposa lo nota mds ansioso y asustado, sin
un motivo aparente

Estd mds apatico y refiere que algunas veces
pierde el interés por el mundo que lo rodea.
Actualmente lo nota menos sociable que
antes

Estd més impulsivo y desinhibido, diciendo
en publico cosas que no deberia decir

Lo describe mds irritable, molesto y variable
con su estado animico

Actualmente mds desordenado (antes era una
persona muy ordenada). Algunas veces repite
acciones que ya ha realizado

Dificultades, s6lo logra dormir aprox 4 h

Habitos alimenticios no han variado. Sin
embargo, esposa manifiesta que ha variado
la conducta alimentaria, por ejemplo,
comiendo demasiado répido

Nota: En esta evaluacion destacan hechos referidos por la esposa del usuario, como por ejemplo: se le pierden las calles
cuando maneja, estd mas distraido, cambi6 su personalidad (ahora “quiere aparentar” y se muestra de otra forma frente a
otras personas ajenas al hogar), a veces dice cosas que nunca se le han dicho, se le han olvidado nombres de artistas que él
conocia hace mucho tiempo (reconoce, pero no recuerda nombre). Lo anterior en el transcurso de 1 afio aproximadamente.
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Desde la dltima sesién con fonoaudiologia en
04/2014, donde el paciente manifesté su interés
por iniciar terapia, nunca volvi6 ni solicit6 hora.
Regresa a control en 12/2014, una vez realizado el
diagnéstico médico y derivado desde neurologia.
En esta oportunidad la evaluacién clinica da cuenta
de un progreso en las alteraciones de habla y de-
glucién. A nivel de musculatura orofacial destacan
fasciculaciones linguales, fuerza lingual disminuida,
rango movimientos linguales disminuido, paresia
velar bilateral. En habla se pesquisa una disartria ca-
racterizada por hipernasalidad, imprecisiones con-
sondnticas y vocélicas, voz soplada y de baja intensi-
dad, incoordinacién fonorespiratoria, compromiso
de la inteligibilidad en grado moderado a severo.
En cuanto a la deglucion se evidencian alteraciones
en la propulsion lingual, escape posterior para li-
quidos claros, disminucién en el transito oral para
consistencias mas s6lidas, presencia de abundantes
residuos en surcos laterales, ademds de signos clini-
cos de penetracion ocasional. Refiere haber perdido
5 kilos durante los tltimos tres meses. Se cita para
retomar terapia fonoaudiolégica, paciente nueva-
mente no asiste a sesiones. Finalmente, en 01/2015
acude la esposa refiriendo severas dificultades por
parte del paciente con un aumento en los trastornos
conductuales, caracterizado por oposicionismo,
irritabilidad y algunas conductas ritualisticas (por
ejemplo, guardaba el pan en bolsas y lo escondia).
Ademds, manifiesta que el paciente no quiere volver
a retomar la terapia. Desde esa oportunidad no se
tuvo nueva informacién del usuario y nunca solici-
taron hora con la unidad.

Discusién y Comentarios

Los antecedentes del caso clinico y los hallazgos
pesquisados en la evaluaciéon fonoaudiolégica dan
cuenta de alteraciones a nivel cognitivo y posible
compromiso de las neuronas motoras. Si bien al
momento de plantear la hipdtesis diagndstica atin
no existia claridad en el diagndstico médico, ni
un claro compromiso en las actividades de la vida
diaria, el usuario presentaba alteraciones en diver-
sos dominios cognitivos que lo podrian situar en

REV CHIL NEURO-PSIQUIAT 2015; 53 (4): 286-293
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un estadio inicial de la patologia. Por otra parte,
hallazgos clinicos como sintomas de motoneurona
(fasciculaciones, disfagia y sialorrea) y alteraciones
cognitivas que preceden la sintomatologia neuro-
motora, concuerdan con la informacién expuesta
en la literatura>>'®'*416 y apoyan la posible exis-
tencia de DLFT y ELA.

En base a lo descrito se hace fundamental desta-
car la relevancia de una buena y exhaustiva historia
clinica, que oriente sobre los aspectos a considerar
en el proceso de evaluacion, esto con el objetivo de
pesquisar trastornos cognitivos que puedan ma-
nifestarse en conjunto o previas a las alteraciones
motoras. El contar con un diagnéstico precoz fa-
vorece el inicio temprano del proceso terapéutico,
beneficiando la entrega de informacién oportuna
y asi la toma de decisiones futuras que el paciente
y/o la familia deberan realizar -en caso que el usua-
rio no se encuentre capacitado para hacerlo- (por
ejemplo, decidir el uso de ventilacién mecédnica no
invasiva o futuro uso de gastrostomia).

Por otra parte, es importante destacar el rol
que cumple el fonoaudidlogo, dentro del equipo
de neurorehabilitacion, en la deteccién temprana
de este tipo de pacientes. Al ser un profesional que
posee conocimientos sobre cognicion, lenguaje,
deglucién y comparte con el paciente en forma
activa, es parte importante del proceso diagnéstico,
tratamiento y acompafnamiento (tanto del paciente
como su familia). Asi se hace fundamental contar
con fonoaudiélogos capacitados en el drea, que
manejen conocimientos de neuropsicologia con el
objetivo de detectar posibles alteraciones cognitivas
en esta poblacién. Ademas de ello, el profesional
fonoaudidlogo deberd ser capaz y competente
para intervenir en este tipo de usuarios y aspectos
relacionados con la comunicacién y el proceso
deglutorio.

A modo de conclusién, es importante destacar
que en el proceso de evaluacién en contexto de una
posible o sugerente enfermedad neurodegenerati-
va con componentes cognitivos, es fundamental
contar como minimo con una buena y exhaustiva
historia clinica, que apunte a pesquisar alteraciones
motoras, cognitivas y conductuales. En estos casos
un screening cognitivo (MMSE o MoCA) -que
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la escolaridad del paciente); pruebas de fluencia
verbal y habilidades visuoconstructivas (test del
reloj) pueden ser utiles.

pueda orientar sobre otros aspectos cognitivos a
indagar-, pruebas de nominacién (que incluyan
palabras de baja frecuencia, siempre considerando

Resumen

Durante mucho tiempo se pensé que la esclerosis lateral amiotrdfica era una enfermedad
exclusivamente motora, sin embargo, diversos estudios han mostrado la existencia de sintomas
cognitivos que pueden manifestarse antes, durante o después de los sintomas motores y que
serian compatibles con una demencia frontotemporal. Se presenta un caso de un hombre de
69 afios que consulta por dificultades de deglucién de cardcter progresivo. En la evaluacion
fonoaudioldgica se pesquisan dificultades cognitivas, por lo cual se decide aplicar diversas pruebas
con el objetivo de aclarar estas alteraciones. Los resultados de la evaluacién revelan alteraciones
a nivel de deglucion, con sintomatologia sugerente de enfermedad de motoneurona, ademds de
alteraciones cognitivas a nivel de funciones ejecutivas, habilidades visuoespaciales, memoria,
lenguaje y alteraciones en conducta y comportamiento. En el transcurso de unos meses, posterior
a la evaluacién fonoaudioldgica, se realiza el diagnéstico de esclerosis lateral amiotrdfica. Se
enfatiza en la importancia de la anamnesis y evaluacion clinica, el diagnéstico precoz enfocado
en la intervencion oportuna y la relevancia de contar con profesionales competentes y capaces,
con conocimientos sobre neuropsicologia que puedan ser de apoyo para la intervencion.

Palabras clave: Esclerosis lateral amiotréfica, demencia frontotemporal, fonoaudiologia,
alteraciones cognitivas, neuropsicologia.
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