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ABSTRACT

Sleep disordered breathing (SDB) is frequent in pediatric patients with neuromuscular diseases, generated by different
pathophysiological mechanisms that usually lead to hypoventilation and obstructive sleep apnea hypopnea syndrome. Diagnostic testing
should be conducted early and with a preset frequency, even more if there is the clinical suspicion of SDB and respiratory function
impairment. There are different diagnostic studies, each with its advantages and disadvantages. Polysomnography is considered the
reference standard and alternatively, polygraphy has shown a high level of correlation with respiratory events.
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RESUMEN

Los trastornos respiratorios del suefio (TRS) son frecuentes en los pacientes pediatricos con enfermedades neuromusculares,
siendo generados por diversos mecanismos fisiopatolégicos que usualmente llevan a hipoventilacion y sindrome de apnea hipopnea
obstructiva del suefio. La indicacion de estudio debe ser precoz y con una periodicidad prestablecida, mas aun frente a la sospecha
clinica de TRS y al constatar alteraciones funcionales respiratorias. Existen distintos estudios para su diagndstico y seguimiento, incluso
en pacientes con soporte ventilatorio no invasivo; cada uno con ventajas e inconvenientes particulares. Destaca la polisomnografia, como
estandar de referencia y como alternativa, la poligrafia que ha demostrado tener un alto indice de correlacion con eventos respiratorios.
Palabras clave: enfermedad neuromuscular, trastornos respiratorios del sueifio, hipoventilacion, polisomnografia

INTRODUCCION

Los pacientes con enfermedades neuromusculares
(ENM) pueden manifestar trastornos respiratorios del suefio
(TRS) en distintas etapas de su evolucion. Se ha reportado una
prevalencia sobre el 40% de TRS en este grupo de pacientes,
en algin momento de sus vidas; tendrian un riesgo 20 veces
mayor que la poblacion pediatrica general®™. En nuestro pais,
Brockmann et al publicaron su experiencia en pacientes con
ENM candidatos a ventilacion mecanica no invasiva (AVNI), en
los cuales en un 71% se constatd algin TRS®.

En consideracion a la mayor prevalencia, mayor
cantidad y calidad de evidencia en el tema, la distrofia muscular
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de Duchenne (DMD) es considerada enfermedad prototipo de
las ENM de progresion lenta. Otras frecuentemente asociadas
a TRS son: Atrofia Espinal I, Il y Ill, distintos tipos de distrofias
musculares, distrofias miotonicas y escapulohumerales.
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FISIOPATOLOGIA

INDICACIONES

Como mecanismos fisiopatologicos de los TRS
en estos pacientes, se encuentran: alteraciones del control
ventilatorio, de la quimiosensibilidad y de los musculos
respiratorios, especialmente el diafragma, a lo cual se suma
a una mayor resistencia de la via aérea superior y la afeccion
del clearence mucociliar. Estas alteraciones poseen un caracter
progresivo; en etapas iniciales, se encuentran especialmente
presentes en etapa del suefio REM, lo cual puede predisponer
a la aparicion de hipoventilacion, frecuentemente asociada a
sindrome de apnea hipopnea obstructiva del suefio (SAHOS). Por
otro lado el mecanismo fisiopatoldgico que determinara el TRS
depende de la enfermedad de base. Por ejemplo en los pacientes
con atrofia muscular espinal y enfermedad de Duchenne, en las
cuales el compromiso muscular es generalizado, habra apneas
obstructivas e hipoventilacion. En la distrofia miotonica, en la
cual hay compromiso de la musculatura de via aérea superior,
diafragma y hay alteracion del drive ventilatorio ademas
aparecen apneas centrales. (3)

ESTUDIO DE LOS TRS

Entre las herramientas para el estudio del suefio en
estos pacientes la polisomnografia (PSG) también es considerada
como gold standard para el diagndstico de los TRS. Ademas se
cuenta con la poligrafia (PG), alternativa abreviada aplicable a
poblacién pediatrica, y la saturometria nocturna continua, que
posee menor grado de precision. La evaluacion de la fuerza
muscular respiratoria mediante registro de presiones estaticas
(presion inspiratoria maxima (Piméax) o sniff nasal, presion
espiratoria maxima (Pemax), medicion de capacidad vital forzada
(CVF) con espirometria ayudan a predecir la presencia de TRS.
La gasometria y la capnometria también forman parte de la
evaluacion de estos pacientes (4,5) (Figura 1)

Figura 1. Examenes utilizados para el estudio de los TRS en
enfermedades neuromusculares.
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Un paciente con ENM tiene indicacion de estudio de
suefio siempre que se sospeche un SAHOS o hipoventilacion, si
presenta una debilidad muscular progresiva o en el caso de los
pacientes con enfermedad de Duchenne cuando inicia la pérdida
de la deambulacién. También debe estudiarse en pacientes que
cuenten con estudio funcional respiratorio que evidencie una
CVF disminuida o hay una debilidad muscular inspiratoria (6)
(Tabla 1)

Tabla1. Indicacion para estudios de suefio en pacientes con
enfermedades neuromusculares.

Observaciones

Indicaciones

Sintomas SAHOS y/o

hipoventilacion Ronquido, apnea, cefalea matinal

Pérdida ambulacion (debilidad
progresiva o0 nunca han caminado)

Incapacidad de caminar asociada
moderada-severa debilidad muscular

CVF < 60% Mas confiable en Z > 6 afios

Debilidad diafragmatica Puede confirmarse con Pimax o sniff

SAHOS: sindrome apnea hipopnea obstructiva del suefio, CVF:
capacidad vital forzada, TRS: trastorno respiratorio del suefio,
Pimax: presion inspiratoria méaxima.

En el caso de los pacientes con DMD, los consensos
internacionales sugieren que deben ser derivados a pediatra
broncopulmonar lo més precoz posible para su seguimiento; se
recomienda realizar estudios del suefio a los 5 afios o antes si
existe clinica de SAHOS o hipoventilacién, en caso de pérdida
de bipedestacion o si poseen alguna alteracion funcional
respiratoria (7,8).

ESTUDIOS DURANTE EL SUENO

Al realizar una PSG se recomienda incorporar la
capnometria en los registro de estos pacientes y si procede,
adicionar canales necesarios para iniciar el soporte ventilatorio
(6,9).

Las hipopneas son el hallazgo méas precoz y
frecuente. Algunos autores describen los eventos de hipopneas
pseudocentrales, en las cuales hay una reduccion del flujo
respiratorio relacionado con una disminucion de los movimientos
toracicos, con mantencion de movimientos abdominales
y desaturaciones = 3%, mas que un evento obstructivo
propiamente tal, se estima que seria secundaria a debilidad

inicial de la musculatura inspiratoria (3,10)
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Figura 2. Eventos pseudocentrales.

Pt WWN\M
Pt AVAVAVAN A AVAVA RS VV

Torax Ve —— ——
/\/\/\/vx/\/\/\/\/\/
Abdomen
Desaturacion Desaturacion Desaturacion

Ptaf: sensor de flujo por presion

Se aprecia una reduccion del flujo con ptaf, disminucion de la
curva tordcica con mantencion de la abdominal, y desaturacion
(flechas).

Existen distintas definiciones para hipoventilacion,
siendo una de las mas utilizadas una PaC02 mayor a 50 mmHg
en mas de un 25% del tiempo de registro validado. Algunos
autores proponen puntos de corte mas bajos. La hipoventilacion
se constata inicialmente en el suefio REM. EI compromiso es
progresivo, surgiendo apneas obstructivas, y en una etapa
mas avanzada cuando existe compromiso bulbar, se presentan
apneas centrales®.

La PG nos permite una evaluacion cardiorrespiratoria,
sin incluir parametros neurofisioldgicos; ha demostrado en
varios estudios que posee un indice de correlacion alto con la
polisomnografia en relacion a eventos e indices respiratorios. Se
usa como método diagndstico y para seguimiento en las ENM, y

para control del apoyo ventiatorio® "2,

ESTUDIOS PREDICTORES DIURNOS

Las alteraciones encontradas en la funcion muscular
respiratoria se relacionan con la presencia de TRS, pero su
alteracion por lo general ocurre en una etapa avanzada de la
enfermedad™®'. La espirometria estd ampliamente disponible.
Cuando existe una CVF menor del 60% del valor tedrico podria
ya existir algtin TRS. Se ha visto hipoventilacion significativa
cuando su valor es inferior al 40% y existen sintomas diurnos
con menos de 25%.""

La fuerza muscular inspiratoria puede ser evaluada
con Pimax, el parametro que mas se ha estudiado en relacion a
TRS(15,16). Ademas de relacionarse con la presencia de un TRS
permite establecer estrategias de rehabilitacion respiratoria.
Valores de Pimax menores de 45 cmH20 se constatan al inicio
de los TRS, cuando es menor de 35 cmH20 ya hay sintomas
respiratorios severos. La gasometriatambién es un examen
basico que puede estar disponible en la mayoria de los hospitales
de nuestro medio, pero que habitualmente se altera en etapas
avanzadas de la enfermedad. La muestra debe obtenerse al
momento de despertar®',

El CO2 puede medirse en el gas exhalado (ETCO2) o
transcutaneo (TcPC02). En el primer casose puede medir usando
distintas interfaces (nasales, nasobucales, tragueostomia, etc.

La TcPCO2 puede ser medida durante un registro aislado o en
el registro continuo de un estudio de suefio, pudiendo incluirse
al registro simultaneo de otros canales y permitiendo ver las
variaciones asociadas a eventos respiratorios. La tecnologia
Sentec, permite el registro de TcPC02, ha sido estudiada en
pacientes pediatricos con soporte ventilatorio invasivo y no
invasivo, durante su seguimiento y proceso de destete, asociados
a poligrafia y actimetria."”"®

DIAGNOSTICO DE LOS TRS

Los pacientes con ENM pueden debutar precozmente
con un trastorno significativo del comando ventilatorio, que
los lleve rapidamente a la intubacion y a la traqueostomia.
Sin embargo, la mayoria se presentan en el contexto de una
enfermedad lentamente progresiva, cuya evolucion natural
implica un deterioro progresivo, por lo tanto, es importante su
estudio precoz para asumir conductas especificas, como el inicio
de la ventilacion mecdnica no invasiva.

Aproximadamente a los 10 afios de edad, los nifios con
DMD, comienzan a perder su capacidad funcional respiratoria,
situacion que puede identificarse en forma temprana por medio
de estudios de suefio, por lo general en la etapa de suefio REM?

Nozoe et al evaluaron pacientes sintomaticos con
DMD versus controles de una edad similar, donde claramente
se evidencian en el grupo con DMD presentaba una alteracion
en la eficiencia del suefio, de latencias de inicio y porcentaje de
suefio REM, mas hipopneas, mas apneas obstructivas y mayores
indices respiratorios, predominantemente en etapa del suefio
REM®,

Nuestro grupo publicé recientemente una experiencia
sobre el diagndstico de los TRS en pacientes con ENM,
fundamentalmente con antecedentes de DMD, derivados a
un policlinico de especialidad. Se realizaron 31 PG en nifios
hospitalizados con ENM, donde las PG validadas correspondieron
al 88%, similar a otras experiencias pediatricas. Destac la
determinacion de conducta, luego de haber realizado la PG; en el
66% de los pacientes la conducta fue iniciar la ventilacion mecéanica
no invasiva. Sin embargo, no encontramos relacion diferencias
entre la severidad del SAHOS y la conducta asumida. Esto se
debe probablemente, a que la indicacién de soporte ventilatorio,
no se basa solamente en un estudio del suefio; existen una serie
de otros condicionantes: clinicos, estudios complementarios,
aspectos sociales y vinculados con la adherencia"?.
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SEGUIMIENTO DE LOS TRS

Luego de confirmar un TRS, y en caso de existir
alteracion que sugiera el inicio de AVNI, puede considerarse
establecer los parametros ventilatorios mediante PSG o PG.

Existen recomendaciones internacionales, las cuales
establecen algoritmos para la titulacién de los pacientes con
SAHOS; también existen sugerencias para la titulacion de
pacientes con sindromes de hipoventilacion. Se sugiere titular
a estos pacientes con presion continua en la via aérea ( CPAP)
0 con presion de soporte binivelada (BIPAP) considerando como
principal parametro, la presion de soporte, la cual proporciona
estabilidad a la via aérea y ventilacion adecuada se puede iniciar
con presion inspiratoria ((Ipap) de 8 y espiratoria (Epap) de 4 cm
H20, con sus maximas segun edad del paciente: Ipap méaximo
de 20 para menores de 12 afios y de 30 cm H20 para mayores.
La presion de soporte minima es de 4 cm H20, pero puede
ser mayor segun los requerimientos del paciente. Segun los
resultados obtenidos, se aumenta cada 5 minutos las presiones
del ventilador, considerando un aumento de la presion de soporte
de 1 02 cm H20, en cada instancia.®"*?

En pacientes con una ENM mas avanzada, se pueden
constatar eventos centrales para lo que se debe adicionar una
frecuencia respiratoria de respaldo. Lo que se recomienda €s
iniciar con una frecuencia de al menos 10 por minuto y aumentar
segun los resultados. En caso necesario también se puede ajustar
el sporte adicional de oxigeno; lo que se recomienda cuando
hay saturaciones en vigilia menores de 88% y en pacientes que
emplean Bipap asociado a frecuencia respiratoria de respaldo,
en caso que posean parametros ventilatorios altos y persisten
con una saturacion menor a 90% por mas de 5 minutos.®" %
La terapia ventilatoria puede evaluarse con estudios de suefio,
PSG y PG, ademas de capnometria y actimetria.®?*

Larecomendacion de las guias britanicas y americanas
en paciente con DMD, es que el control de estudios de suefio, Sea
anual en un paciente que no tenga alteracion en los examenes
previos y en los pacientes con AVNI; ambas recomiendan realizar
estas evaluaciones, en los pacientes en que surgen sintomas
sugerentes de SAHOS o poseen una evolucion respiratoria
torpida.®”

Interesantemente, un grupo europeo de especialistasen
suefio y ventilacién mecanica, establece ciertos eventos, ademas
de los convencionales, que pudiesen tener repercusion en el
suefio, gasométrica, adherencia al tratamiento y potencialmente
en los resultados terapéuticos®. Ellos definen los escapes
involuntarios, las asincronias con la ventilacion mecanica, la
disminucién del comando respiratorio, la obstruccion de la via
aérea superior con o sin alteracion del comando respiratorio
y los eventos mixtos®. Es un tema bastante complejo que
probablemente tendra mas desarrollo en los préximos afios; aun
esta pendiente determinar cuales seran los puntos de corte para
establecer alteracion y la automatizacion inicial de este tipo de
reportes. La principal relevancia de esta propuesta, es que a
partir de estas alteraciones, se establecen ciertas alternativas
de solucién™. Por ejemplo, si hay escapes significativamente
elevados, se podria establecer un cambio de mascarilla o revisar
la fijacion de la interface (Tabla 2).

Tabla 2. Caracteristicas, causas y alternativas de solucion de
eventos respiratorios relacionados con la asistencia ventilatoria
no invasiva.

) . Caida sefial PVA, ampu- | Cambio méascara,
Escape aéreo é{f:w mascara, tacion F espiratorio,tTi, | considerar fijacion
| sefial TA menton
" Alta presion, esfuerzos
Respiracion | o000 MUSCURL | o iyo, TCA y sefales | LS, tsensibiidad
inefectiva di[nJﬁamica no relacionados presion | trigger, t Epap
de equipo. Rem més
Mas de 3 eventos ) .
: Escgpe, condgn- sucesivos de entrega Ajustar mascara,
Autotrigger sacion, variabilidad iva de FR del pt | trigger, drenar
cardiaca Excesiva o BRI Girouito
Mas N Remo N1y N2
» Escape, dispositivos .
Insuflacion . Corregir escapes
de volumen Méas en NRem, N2 ; ’
prolongada asequrado acrotar Ti
Ventialcion de CO2 | Ausencia de flujo y
Apnea Central | bajo el umbral hipo- | esfuerzo TCA, asociado a | | PS
capnico apneico } C02. No en Rem
Ausencia o | excursion
Exceso soporte TA con respiracion por LFR y(o PS, t Epap,
Cierre glético | ventilatorio/ equipo. Mas en N2, uso mascara nasal,
hiperventilacion asociada a hiperventila- | t espacio muerto
cién'y CO2 bajo

Fauroux et al evaluaron 39 menores con AVNI;
aplicando poligrafia, capnometria y actimetria simultaneas,
detectando eventos respiratorios asociados a desaturaciones
0 a despertares. Posteriormente, establecieron estrategias
para el ajuste de los parametros ventilatorios segin los
resultados obtenidos y repitieron estudios iniciales logrando una
disminucion de los indices respiratorios. Los fendmenos que
mas se relacionaron a los eventos fueron las asincronias con
el ventilador y los escapes, que dan cuenta de un 33y 27%
de los eventos detectados respectivamente. Por otro lado, los
escapes fueron los que mas se relacionaron a alteraciones en la
actimetria.®”

Algo menos estudiado, pero que puede realizarse
en centros especializados, es evaluar con estudio de suefio a
pacientes con ventilacién invasiva prolongada. En estos casos
se puede ocupar un sensor de flujo a la traqueostomia; puede
ayudar a la determinacién del modo ventilatorio, a descartar o
detectar eventos respiratorios y la evaluacion a pacientes de
destete del ventilador.

En los procesos de decanulacion hay diversas
estrategias que pueden emplearse, como la evaluacion funcional
respiratoria y el entrenamiento muscular respiratorio en
pacientes cooperadores. Un estudio de suefio antes y después
de la decanulacion, podria ser Gtil para determinar la estrategia
a utilizar posteriormente. Fauroux et al publicaron un articulo
sobre decanulacion programada; realizaron PG precoces post
decanulacion, estableciendo el efecto positivo de la ventilacion
mecénica no invasiva en esta etapa.®”
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CONCLUSION

En pacientes con ENM, existe una variedad de
herramientas diagndsticas que pueden ser complementarias
entre ellas. El diagndstico de los TRS en este grupo de
pacientes es relevante y una intervencion precoz puede generar
repercusiones favorables que condicionen su morbimortalidad.
El seguimiento con estudios de suefio es recomendable, ya sea
con o sin ventilacion mecéanica, dependiendo de la condicion de
cada paciente y con una periodicidad prestablecida.

Los autores declaran no presentar conflicto de interés
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