Revista Espanola de

Eccmvi Casos Clinicos

Spanish Journal of Case Records in Internal Medicine

Rev Esp Casos Clin Med Intern (RECCMI). 2023 (agosto); 8(2): 101-104 doi: https://doi.org/10.32818/reccmi.a8n2a13

Paralisis diafragmatica unilateral como debut
de una esclerosis lateral amiotrofica (ELA)

Francisco Buendia-Santiago‘@, Maria José Conesa-Espejoz®, Antonio Meseguer-Hernéndez‘@, Maria del Carmen Velasco-Alcazar?
® y Matias Cegarra-Clares*®

'Servicio de Cardiologia, Hospital Universitario Santa Lucia, Cartagena, Murcia, Espafia

“Centro de Salud La Aljorra, Hospital Universitario Santa Lucia, Cartagena, Murcia, Espana

3Servicio de Neumologia, Hospital Universitario Santa Lucia, Cartagena, Murcia, Esparia

“Servicio de Neurologia, Hospital Universitario Reina Sofia, Murcia, Murcia, Espana

Recibido: 07/04/2023 Aceptado: 12/07/2023 En linea: 31/08/2023

Citar como: Buendia-Santiago F, Conesa-Espejo MJ, Meseguer-Hernandez A, Velasco-Alcazar C, Cegarra-Clares M. Pardlisis diafragmética unilateral como debut de
una esclerosis lateral amiotrofica (ELA). Rev Esp Casos Clin Med Intern (RECCMI). 2023 (agosto); 8(2): 101-104. doi: https://doi.org/10.32818/reccmi.a8n2al3.

Cite this as: Buendia-Santiago F, Conesa-Espejo MJ, Meseguer-Herndndez A, Velasco-Alcézar C, Cegarra-Clares M. Unilateral diaphragmatic paralysis as the onset of
amyotrophic lateral sclerosis (ALS). Rev Esp Casos Clin Med Intern (RECCMI). 2023 (August); 8(2): 101-104. doi: https://doi.org/10.32818/reccmi.a8n2al3.

Autor para correspondencia: Francisco Buendia-Santiago. franbs97@gmail.com

Palabras clave Resumen

> Esclerosis lateral amiotréfica La esclerosis lateral amiotrofica (ELA) es la tercera enfermedad neurodegenerativa con mayor incidencia en

& Pardlisis respiratoria Espana. Los debuts atipicos dificultan enormemente el diagnéstico temprano de esta enfermedad. Expone-

> Diafragma mos el caso de un varén de 73 anos que presentaba disnea de moderados esfuerzos desde hacia 6 meses.

E B:Sreoanas otoras Se objetivé elevacion del hemidiafragma derecho como Unico hallazgo. Tras varios meses sin diagndstico
etiolégico, comenzd con la aparicion de tics en las cuatro extremidades, objetivando fasciculaciones, hipe-
rreflexia y debilidad muscular generalizada. En el electromiograma se obtuvieron hallazgos compatibles
con neuronopatfa motora pura de distribucion difusa y evolucion crénica. Finalmente se concluyé con el
diagnostico de ELA.

Keywords Abstract

> Amyotrophic lateral sclerosis
> Respiratory paralysis
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Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) is the third most common neurodegenerative disease in Spain. Atypical onset
makes early diagnosis of this disease extremely difficult. We present the case of a 73-year-old man with dyspnea on
moderate exertion for his past 6 months. Elevation of the right hemidiaphragm was the only finding. After several
months without an aetiological diagnosis, he presented tics in all four limbs, with fasciculations, hyperreflexia and
generalised muscle weakness. The electromyogram showed findings compatible with pure motor neuronopathy
of diffuse distribution and chronic evolution. Finally, a diagnosis of ALS was made.

Puntos destacados

> Existen formas de presentacion atipicas de ELA con afectacion respira-
toria como primer sintoma, debiéndose sospechar ante una disnea de
causa no cardiopulmonar. Un adecuado manejo favorece la evolucion
de los pacientes pudiendo mejorar la supervivencia y calidad de vida.

Caso clinico
Antecedentes
Varén de 73 anos hipertenso y exfumador desde hacfa 40 afos (indice pa-

quete-ano 20). Presentaba sindrome de apnea-hipopnea del suefio severo en
tratamiento con CPAP desde 2018, con buena adherencia y mejoria de los sin-

Introduccion

La esclerosis lateral amiotrofica (ELA) es una enfermedad causada por la pérdi-
da progresiva de motoneuronas, originando debilidad y paralisis muscular. Es
la tercera enfermedad neurodegenerativa con mayor incidencia en Espafa tras
la enfermedad de Alzheimery la enfermedad de Parkinson, con 2-3 casos cada
100.000 habitantes/afo'.

Debuta con sintomas espinales como debilidad y amiotrofia distal asimétrica
(70-75%) o con sintomas bulbares como alteracién del lenguaje o disfagia (20%).
En raras ocasiones puede debutar con sintomas respiratorios (2%) e incluso cog-
nitivos tipo frontal, lo que dificulta ain mas el ya de por si tardio diagndstico'2.
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tomas desde entonces. Hiperplasia benigna de préstata, insomnio y sindrome
ansioso-depresivo. Exbombero de profesion. Tratamiento cronico: irbesartan/
hidroclorotiazida 150/12,5mg, tamsulosina/dutasterida 0,5/0,4mg, sertralina
50mgy lorazepam 1mg.

Enfermedad actual

Paciente remitido por disnea de moderados-minimos esfuerzos de ini-
cio progresivo desde hacia 6 meses. No presentaba clinica infecciosa,
ni ortopnea, disnea paroxistica nocturna, bendopnea, ni oliguria. No
se relacionaba con antecedentes infecciosos, ni sintomatologia de
otro tipo.
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Exploracion fisica

Consciente y orientado, hemodindmicamente estable y afebril. Saturacién
oxigeno 98% (aire ambiente). Sin ingurgitacion yugular. Auscultacion cardiaca
ritmica y sin soplos, pulmonar con murmullo vesicular conservado sin soni-
dos patoldgicos sobreanadidos. Abdomen blando y depresible, no doloroso.
Extremidades sin edemas ni lesiones superficiales, con pulsos presentes y
simétricos. Exploracién neuroldgica sin alteraciones: pupilas isocéricas y nor-
morreactivas, pares craneales sin alteraciones. Balance muscular 5/5 en miem-
bros superiores (MMSS) e inferiores (MMII). Reflejos osteotendinosos (ROT) en
MMSS ++/++, ROT rotulianos ++/+++. Reflejo cutaneo plantar flexor bilateral.

Pruebas complementarias

«  Electrocardiograma: ritmo sinusal a 54 Ipm, bloqueo auriculoventricular de
primer grado.

- Radiografia de térax (figura 1): proyeccion postero-anterior (PA). Indice
cardiotoracico limite, sin ndédulos ni consolidaciones en parénquima pul-
monar, ni pinzamiento de senos costofrénicos. Se observaba una elevacion
de hemidiafragma derecho no presente en estudios previos (anterior de
junio de 2018).

+Analitica sérica: sin alteraciones.

Evoluciéon

Se retiraron las benzodiacepinas como posibles causantes de la disnea y se
Ccitd para revision un mes mas tarde (en enero de 2022), donde se realiz6 eco-
grafia de térax que objetivaba una disminucién clara de la movilidad del he-
midiafragma derecho respecto al izquierdo. Se solicité estudio con tomografia
computarizada (TC) de térax donde se descartaron lesiones en parénquima
pulmonary neoplasicas.

Dos meses mas tarde (en marzo de 2022), acudié de nuevo por aumento de la
disnea a minimos esfuerzos, incluso en reposo. Se objetivo hipoventilacion en
gasometria arterial, con pCO, de 50,3 mmHg. Tras estabilizacion y observacion
en Urgencias, fue dado de alta saturando al 97% con aire ambiente.

En mayo 2022 se realizo una espirometria (figura 2) donde se objetivaba un
patrén restrictivo (FVC 68%), y DLCO 68%, por lo que se inici¢ formoterol/bude-
sonida 160/4,5mcg. Aunqgue se obtuvo una respuesta broncodilatadora positi-
va, no se definié como patron mixto (con componente obstructivo) al no cum-
plir criterios de obstruccién, con indice de Tiffeneau (FEV1/FVC) mayor del 70%.

Pocos dias mas tarde, volvié a Urgencias por disnea persistente en reposo y
ortopnea de dos almohadas, asi como aparicion de «tics» en las cuatro extremi-
dades. Refirié pérdida de peso reciente (7 kg en 2 meses). Presentaba ansiedad
y preocupacion por la situacion actual. La exploracion fue normal salvo por
dolor abdominal difuso, saturando al 99% en reposo. Siendo la analitica y las
pruebas de imagen normales, fue derivado a consultas de Medicina Interna
por via rapida.
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Figura 2. Espirometria simple «pre» y test broncodilatador «post».

Figura 1. Radiografias de térax en proyeccion PA: a la izquierda estudio de junio de 2018, a la derecha el actual.
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Fue valorado 2 dias mas tarde (junio de 2022), donde ya el paciente refirid
necesitar ayuda para el aseo por fatiga. Se realizd exploracion neuroldgica
completa:

+ Movimientos oculomotores externos plenos, sin nistagmo. Pupilas isocori-
cas y normorreactivas. Facial normal, temblor lingual sin claras fasciculacio-
nes. Sin disartria, hipofonia fatigable.

+ Disnea de reposo, taquipnea a 25 rpm y uso de musculatura accesoria.

- Fasciculaciones difusas en pectorales, tronco, MMSS y MMII. Calambres do-
lorosos mantenidos en manos con exploracion de prensién de manos. Ba-
lance muscular general 5/5, espasticidad leve en MMII, marcha levemente
espastica con inestabilidad y reflejos posturales.

« ROT +/+ en MMSS, ausentes en pectorales. ROT rotulianos ++++/++++,
aumento del drea de sustentacion, aquileos ++/++. Reflejo cutaneo plantar
flexor, Hoffman derecho.

Se auscultd hipoventilacion en hemitérax derecho, siendo el resto de la ex-
ploracién normal. Ante la alta sospecha de enfermedad de motoneurona con
sindrome constitucional concomitante, se decidié ingreso y se solicité un TC
cérvico-toraco-abdomino-pélvico.
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Figura 3. Espirometria simple «pre» y espirometria en decubito dorsal
horizontal a 0° «post».

EMG Summary
Table
Spontaneous MUAP Recruitment
Musculo Nervio Raices |IA|Fib |PSW |Fasc |[H.F. |Amp |Dur. |PPP | Pattern
R. Deltoides Axilar C5-C6 [N |None|None|1+ |None|INCR|INCR|INCR|SIMPLE
R. Primer Cubital C8-T1 N |1+ 1+ 1+ None | INCR | INCR | INCR | SIMPLE
interéseo ACELERADO
dorsal
R.TA Peroneal |L4-L5 None | None | 1+ one | INCR | INCR | INCR | POBRE
| R. Vasto lateral | Femoral | L2-L4 None | None | 1+ one | INCR | INCR | INCR | POBRE
LR. Geniogloso | Hipogloso | Medulla- 1+ 1+ None | None | INCR | INCR | INCR

Figura 4. Electromiografia del primer interéseo dorsal (A), recto del
abdomen (B) y geniogloso (C). Se observaron ondas positivas (Ay B) y
fibrilacion (C).

Los estudios de imagen fueron negativos para patologia organica y el estudio
de autoinmunidad fue negativo. En el electromiograma (EMG) se observaron
hallazgos compatibles con la existencia de una neuronopatia motora pura de
distribucion difusa y evolucion crénica con signos de progresion, que se expre-
saban en los territorios explorados a niveles bulbar, cervical y lumbar (figura
4). En nueva espirometria (figura 3) se objetivé FVC 70%, que cayd un 28% en
decubito dorsal horizontal a 0°.

Finalmente, se concluyd con el diagndéstico de ELA con sindrome constitu-
cional asociado. Se pautd riluzol 10mL cada 12h junto con control analitico
mensual con hemograma y enzimas hepaticas. Ademas, realizé interconsulta
a Neumologia para inicio de oxigenoterapia y BIPAP domiciliaria, y a Cuidados
Paliativos para soporte de atencion domiciliaria.

Tras nueva consulta para reevaluacion al mes siguiente, el paciente habia em-
peorado mucho en las Ultimas semanas, por lo que, de acuerdo con el paciente
y la familia, se iniciaron midazolam y morfina subcutadnea a demanda.

Diagnostico

Pardlisis diafragmatica unilateral como debut de una esclerosis lateral amio-
trofica (ELA).

Discusion y conclusiones

Ante un paciente con disnea progresiva sin dolor toracico, debe plantearse
el diagndstico diferencial inicial con la patologia que més prevalentemente
puede dar esta clinica como: insuficiencia cardiaca, arritmias, enfermedad pul-
monar obstructiva crénica (EPOC), patologia infecciosa u otras causas como
anemia e hipotiroidismo?.

Tras la confirmacién de la pardlisis diafragmatica unilateral, es preciso ampliar el
estudio de imagen para descartar una patologfa organica responsable. Las ca-
susas mas frecuentes son la secundaria a cirugfa tordcica, las neuritis infeccio-
sas, lesiones medulares o vertebrales, y lesiones intratoracicas que compriman,
inflamen o infiltren el nervio frénico. Una vez descartadas, se debe estudiar las
enfermedades neuromusculares como la ELA%.

Dentro de las formas de ELA de inicio respiratorio, el hallazgo de pardlisis diafrag-
matica unilateral es un fendbmeno extremadamente poco prevalente y escasa-
mente descrito en la literatura. Esto favorece aiin mas una demora diagnéstica ya
de por si larga, siendo de media de 10-16 meses desde el inicio de los sintomas'.

La exploracion fisica es importante, aunque las alteraciones no son especificas.
Las pruebas de neuroimagen tienen gran valor para descartar lesiones estruc-
turales. EIl EMG es la mejor prueba complementaria ya que muestra alteracio-
nes caracteristicas de afectacién de motoneurona superior e inferior, y ademas
permite descartar otros procesos en el diagnostico diferencial’.

Czaplinski, et al. describieron un caso con debut similar, aunque con parélisis
bilateral®, y Blanco, et al. recientemente describieron un caso de debut con pa-
ralisis unilateral®. Otros casos de diagndstico de ELA con debut de insuficiencia
respiratoria aguda han sido descritos aunque con comorbilidad pulmonar con-
comitante como EPOC%,

El prondstico de estos pacientes es infausto. Un 50% de los pacientes fallecen
en los tres primeros aios tras el diagnostico. Ademas, las formas de debut con
clinica respiratoria tienen un peor prondstico, ya que suelen ser mas agresivas
al afectar desde el principio a la funcién respiratoria’.

Como conclusion, la ELA es una patologia con elevada morbimortalidad que
supone un reto diagndstico en la practica clinica. Existen formas de presentacion
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atipicas, con afectacion respiratoria como primer sintoma, por lo que se debe
sospechar ante una disnea de causa no cardiopulmonar. Estos pacientes se pue-
den beneficiar de una adecuada exploracion neuroldgica, siendo la EMG la prue-
ba complementaria de més utilidad. Un adecuado manejo favorece la evolucion

del

os pacientes pudiendo mejorar la supervivencia y su calidad de vida.
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