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Amyotrophic lateral sclerosis, diagnostic challenge:
Presentation of a clinical case
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Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) is a

pyramidal pathway, along its first and second
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alluding to the Yankees baseball player who died
in 1941 from this condition.

Etymologically, Sclerosis means hardening
and refers to the state of the spinal cord in the
advanced stages of the disease. Lateral means “to
the side” and reveals the location of the spinal
cord damage. Finally, the term amyotrophic
means “without muscle nutrition” and refers to
the loss of signals that the nerves normally send
to the muscles.

The etiology of this disorder is unknown,
it is considered sporadic in 90-95% of cases
and with a familial tendency in 5%. Survival at
diagnosis is around 20% at 3-5 years.
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Resumen

La esclerosis lateral amiotréfica (ELA) es una
enfermedad neuroldgica degenerativa que afecta la
via piramidal, a lo largo de su primera y segunda
motoneurona. En Estados Unidos de América, la
ELA es mejor conocida como enfermedad de Lou
Gehrig, en alusién al jugador de béisbol de los
Yankees que murié en 1941 debido a esta patologia.

Etimolégicamente, esclerosis significa
endurecimiento y hace referencia al estado de
la médula espinal en las fases avanzadas de la
enfermedad. Lateral significa “al lado” y pone de
manifiesto la ubicacién del dafio en la médula
espinal. Por dltimo, el término amiotréfica significa
“sin nutricién muscular” y se refiere a la pérdida de
sefiales que los nervios envian normalmente a los
musculos.

La etiologia de este trastorno es desconocida,
se considera esporddico en 90 a 95% de los casos y
con tendencia familiar en 5%. La supervivencia al
momento del diagnéstico ronda el 20% a los 3-5

anos.

Palabras clave: Esclerosis lateral amiotréfica,
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Gehrig, Enfermedad de Charcot, Enfermedad de
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DESCRIPCION DEL CASO CLINICO

Paciente masculino de 46 anos, obrero en construcciones, sin exposicién a tdxicos, solventes o
radiaciones, hipertenso en control con Atenolol 50mg, niega alérgicos, sin antecedentes personales o
familiares de enfermedades neuromusculares.

Refiere que en junio de 2019, presenté una contusién de la regién frontotemporal derecha con golpe
en antebrazo secundario a una caida de su bicicleta, niega pérdida de la consciencia, un mes mds tarde
refiere debilidad distal de la mano derecha y una semana después, percibe debilidad proximal de la misma
extremidad, restringiendo las actividades bdsicas, comenta que lo empez6 a notar al intentar girar la llave de
la puerta de su casa; manifiesta que la debilidad fue progresando lentamente, sin embargo, al cabo de unos
meses inicia con la misma sintomatologia en la extremidad contralateral, motivo por el cual acude por sus

propios medios a rehabilitacién fisica en junio 2020 donde recibié 6 meses de terapia con mejoria parcial.
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Posterior a ello, en noviembre del mismo afio, sufre una segunda caida, golpedndose la espalda;
niega contusiones en la cabeza y con debilidad asimétrica persistente; este hecho lo incentiva a acudir a
consulta en la clinica de su localidad.

A la exploracién fisica normocéfalo, sin endo o exostosis, no se evidencia cicatrices, presenta
alopecia androgénica, ojos simétricos, pupilas isocéricas, normorefléxicas, cavidad oral con mucosa bien
hidratada, tdrax longilineo con tendencia a excavatum, campos pulmonares y cardiacos sin alteraciones,
abdomen ligeramente globoso a expensas de paniculo adiposo, depresible, no doloroso. A la expoloracién
neuroldgica despierto, consciente, orientado, cooperador al estudio médico, funciones mentales
superiores sin alteraciones, Evaluacién cognitiva de Montreal (MoCa, por sus siglas en inglés) de 30
puntos, nervios del craneo: IX, elevacién simétrica del velo del paladar, con presencia de reflejo nauseoso
y atrofia lingual bilateral con fasciculaciones, XI, disminucién de la fuerza de predominio derecho, el
resto sin alteraciones. Miembro tordcico derecho con limitacién marcada al movimiento, fuerza muscular
deltoides 3/5, biceps 2/5, triceps 2/5, extensor de la mano 2/5, flexor de la mano 2/5, interéseos dorsales
y palmares 1/5 y oponente de la pulgar 1/5 en la escala de Daniels, miembro tordcico izquierdo con leve
limitacién de los arcos de movimiento, fuerza muscular deltoides 4/5, biceps 2/5, triceps 2/5, extensor
de la mano 2/5, flexor de la mano 2/5, interdseos dorales y palmares 1/5 y oponente de la pulgar 1/5
en la escala de Daniels, se observa atréfico e hipoténico (manos de Aran-Duchenne) (Figura 1) y con
fasciculaciones en los musculos deltoides, triceps y pectoral mayor, relejos de estiramiento muscular
pectoral, bicipital, tricipital y estiloradial disminuidos, sensibilidad exteroceptiva y propioceptiva sin
alteraciones, miembros pélvicos con arcos de movimiento completo, fuerza muscular 5/5 en la escala
de Daniels, hipotrofia de los musculos gastrocnemios, reflejo patelar y aquileo con hiperreflexia +++,

babinski positivo, sensibilidad exteroceptiva y propioceptiva sin alteraciones (Figura 2).

Figura 1. Atrofia muscular en nuestro paciente con ELA

A) Se observa atrofia muscular de los deltoides y pectorales bilaterales con incapacidad de elevar los brazos en contra de la
gravedad. B) En esta imagen es posible observar la atrofia del trapecio, deltoides, supraespinoso e infraespinoso. C) Se observa
la mano derecha del paciente en extensién mdxima con incapacidad para la flexién completa de los dedos y abduccién del
pulgar. D) Se observa la mano izquierda del paciente en extensién méxima con incapacidad para la flexién completa de los
dedos. E) Se observa atrofia de la regién hipotenar. F) Se observa atrofia de la region tenar (manos de Aran-Duchenne).
ELA= Esclerosis Lateral Amiotréfica.
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Figura 2. Cédigo QR con acceso a video de la exploracién fisica del caso

Escaneando este codigo QR se puede acceder a videos donde se observan las caracteristicas clinicas descritas en la exploracién
fisica.

Se realizan radiografias de extremidad superior derecha y columna cervical (Figura 3) y estudios de
laboratorio (Tabla 1). Por el antecedente traumadtico, el 16 de febrero de 2021, es referido de la unidad
de primer nivel a un Hospital General al servicio de Traumatologia y Ortopedia para valoracién, donde
realizan resonancia magnética de columna vertebral (Figura 4) y el dia 10 de abril del mismo afno, se

realiza electromiografia de las extremidades superiores (Figura 5), ésta tltima con resultado anormal.

Figura 3. Radiografias extremidad superior derecha y columna cervical

A) Radiografia anteroposterior de hombro derecho sin evidencia de alteraciones. B) Radiografia lateral de columna cervical con
lordosis fisioldgica conservada. C) Radiografia anteroposterior de codo derecho que se muestra sin alteraciones. D) Radiograffa
anteroposterior de mano derecha normal.
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Figura 4. Radiografias extremidad superior derecha y columna cervical

Reporta estenosis multifactorial foraminal izquierda de C3-C4, abombamiento discal de C3-C4 a C6-C7 existe discreto
contacto Unicamente en la rafz izquierda de C3-C4 y en la derecha C5-C6, uncoartrosis vertebral de C4-C5 a C6-C7,
hipertrofia y artrosis de articulaciones facetarias.

Figura 5. Radiografias extremidad superior derecha y columna cervical
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Estudio anormal, con patrén neurogénico, se encontré una neuropatia axonal de los nervios mediano, cubital y radial
izquierdos, con alteraciones motoras, una axonotmesis de los nervios axilar y musculocutdneo bilateral, con bloqueo de
conduccién y una axonotmesis de los nervios mediano, cubital y radial derechos con bloqueo de conduccién motora, con un
prondstico funcional para el miembro tordcico derecho malo, y el izquierdo reservado, y ademds una radiculitis a nivel de rices
C5-C6 izquierdo. Se obtiene un resultado de Indice de Mano Dividida en mano izquierda de 0.47, lo cual es sugestivo de ELA.
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Tabla 1. Estudios de Laboratorio

Eritrocitos 5.41 4.70 - 6.00 x106/ L
Hemoglobina 17.10 13.50 - 18.00 gr/dL
Hematocrito 50.10 42-52%
Volumen globular medio 92.6 78 -100 fL
Concentracién media de hemoglobina 31.6 27-32pg
Plaquetas 233 x103/ L
Leucocitos totales 5.100 4,000 - 11,000 uL
Neutréfilos totales 66.000 %
Linfocitos 29.0 %
Velocidad de sedimentacién 4.00 0- 10 mm/hr
Glucosa sérica 114 70 - 100 mg/dL
Creatinina sérica 0.9 0.66 - 1.25 mg/dL
Nitrégeno ureico sérico 10.0 9 - 20 mg/dL
Urea sérica 21.4 16.6 - 20 mg/dL
Acido trico sérico 8.20 3.5-8.5 mg/dL
Colesterol total 171.0 <200 mg/dL
Triglicéridos 227.0 <150 mg/dL

Con lo anterior, se integra el diagndstico sindromdtico de Sindrome de neurona motora superior
e inferior.

Se le comenta al paciente la importancia de valoracién por el servicio de Neurologia y que por
motivos de la contingencia por COVID-19 su referencia de primer a tercer nivel se veria retrasada,
motivo por el cual, el dia 12 de abril de 2021, acude a consulta particular con Neurélogo Clinico quien
guiado por interrogatorio, exploracién fisica, neuroldgica, criterios de El Escorial Revisados (Tabla
2), criterios de Awaji-Shima (Tabla 3) y con base en los estudios realizados, integra el diagnéstico de
Esclerosis Lateral Amiotréfica (ELA).

Tabla 2. Criterios de El Escorial Revisados

En presencia de:

a) Evidencia clinica de degeneracién de la neurona motora inferior, con exploracién electrofisiolégica o neuropatolégica;
b) Evidencia clinica por exploracién de degeneracién de neurona motora superior; y

¢) Aumento del sindrome motor dentro de una regién o en otras regiones, determinada por exploracién; y,

En ausencia de:

a) Evidencia electrofisiolégica o patolégica de alguna otra enfermedad que pueda explicar la degeneracién de las neuronas motoras
superior e inferior; y,

b) Evidencia de neuroimagen de otra enfermedad que explique los signos clinicos y electrofisiolégicos.

Posible Probable apoyada por Laboratorios Probable Definitiva
Presencia de signos clinicos de Signos clinicos de las neuronas Evidencia clinica tnica de signos | Evidencia clinica
la neurona motora superior e motoras superior e inferior con de neurona motora superior e unica de signos de
inferior con disfuncién en solo disfuncién en solo 1 regién, o signos | inferior en al menos 2 regiones neurona motora
una regién, o signos de la neurona | de la neurona motora superior con algunos signos rostrales de superior e inferior en
motora superior en 2 0 mds solo en 1 regién signos de neurona la neurona motora superior a la 3 regiones.
regiones; o signos de la neurona motora inferior en los criterios neurona motora inferior.
motora inferior rostral a los signos | de electromiograffa en al menos 2
de la neurona motora superior y el | extremidades, junto con la adecuada
diagndstico con laboratorios atin aplicacién de neuroimagen y
no se comprueba. laboratorios para excluir otras causas.
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Tabla 3. Criterios de Awaji-Shima

Posible

Probable

Definida

Evidencia clinica o electrofisiolégica de
signos de motoneurona superior e inferior
en una region o signos de motoneurona
superior en dos o mds regiones o signos de
motoneurona inferior rostrales a los signos
de motoneurona superior. Estudios de
laboratorio y neuroimagen para descartar

Evidencia clinica o electrofisiolégica de
signos de motoneurona superior e inferior
en al menos dos regiones con algunos
signos de motoneurona superior o inferior
necesariamente rostrales a los signos
mononeurona inferior.

Evidencia clinica o electrofisiolégica de
signos de motoneurona superior e inferior
en regién bulbar y al menos dos regiones
de la columna vertebral o por signos de
motoneurona superior e inferior en tres
regiones de la columna vertebral.

otros diagnésticos.

DiscusioN

Existen muchos factores que dificultan el estudio de estos pacientes, entre estos se destacan la fecha
especifica de inicio de la enfermedad y la duracién potencialmente larga entre el inicio de los cambios
patolégicos y la manifestacion clinica," y actualmente la contingencia por COVID-19. En México se
estima que la prevalencia es de 5000 a 7000 pacientes,? y los dltimos reportes indican que hay 6000
casos de ELA diagnosticados.”’

El diagnéstico se basa en la aplicacién de los criterios de El Escorial, Airlie House y Awaji-Shima,
estos tltimos tienen mayor sensibilidad (81% contra 62%) e igual especificidad (95%) que los criterios
de El Escorial Revisados, todo esto, aunado al antecedente de debilidad progresiva que va dentro de una
regién o a otras regiones, tales como las bulbares (afectan al habla y a la deglucién), las cervicales (afectan
a los miembros superiores), las tordcicas (afectan a la pared tordcica y a los musculos abdominales) o
las lumbares (afectan a los miembros inferiores), asociado a afectacién de las motoneuronas inferiores y
las superiores,® el estudio electrofisiolégico tiene un papel indispensable para el diagnéstico, ya que al
obtener un Indice de Mano Dividida (Split Hand Index, por su traduccién al inglés) (Figura 4) con una
razén de <0.6 es sugerente de ELA.© Dicho indice se calcula dividiendo la amplitud de los Potenciales
de Accién Muscular Compuestos (PAMC) del nervio mediano, registrado en el abductor pollicis brevis
(APB) y del nervio cubital, registrado en el abductor digiti minimi (ADM).”)

A nivel mundial, la contingencia por COVID-19 ha causado una redistribucién y cierre de los
servicios médicos. Por lo tanto, un colapso en la atencién de las enfermedades no transmisibles,
secundario a esto, el diagnéstico se retrasa y asi, el prondstico para los pacientes con ELA disminuye
considerablemente. Aunado a lo anterior, otro factor que influye con el retraso en el diagndstico es que
los pacientes se sienten temerosos de acudir a las unidades médicas por miedo a contraer COVID-19.®

Por tal motivo, es imprescindible que el médico de primer contacto se encuentre altamente
capacitado para reconocer los signos y sintomas de esta enfermedad, ya que de esto dependerd, en buena
parte, la supervivencia y la calidad de vida del paciente.

La supervivencia al momento del diagndstico ronda el 20% a los 3-5 afios.”

Gracias a los avances tecnoldgicos, la telemedicina ha acercado al clinico con el paciente, sin
embargo, algunos aspectos de la exploracién neuroldgica no pueden realizarse de forma virtual,”
representando un gran reto para el diagndstico de esta patologia, ya que no existe un método diagndstico
definitivo para la ELA, la confirmacién se basa principalmente en el cuadro clinico, los hallazgos de la
electromiografia, estudios de imagen y la exclusién de enfermedades que pueden mimetizarla, como
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lo es uno de los subtipos atipicos de la ELA, el Sindrome de Vulpian-Bernhardt, también conocido
como sindrome de brazos flotantes o diplejia braquial amiotréfica,"? este se caracteriza por ser un
trastorno que afecta predominantemente la motoneurona inferior de las extremidades superiores.’?
Tipicamente se presenta con debilidad y atrofia muscular progresiva de las extremidades superiores con
patrén simétrico y proximal, sin afectacién significativa de las extremidades inferiores o de los musculos
bulbares.® A pesar de que la relacién es poco clara, algunos investigadores manifiestan que el Sindrome
de Vulpian es una variante de la ELA.(9

En la literatura médica son pocos los estudios que describen con detalle las caracteristicas clinicas,
sin embargo, se ha observado que representa, aproximadamente, el 2 al 10% de los pacientes con ELA.
1D La proporcién entre hombres y mujeres afectados por Vulpian es de 10 a 1, en contraste con la
proporcién reportada de 1.5 a 1 para la poblacién total de ELA.®

El Indice de Mano Dividida alterado, la afectacién tanto de extremidades superiores como inferiores
y las caracteristicas neurofisiolégicas son distintivas entre ELA y Vulpian.!¥

Este trabajo fue realizado con la finalidad de presentar las caracteristicas clinicas cronoldgicas
de un caso, las limitantes en el abordaje de la enfermedad per se, aunado a las que propicié la
pandemia por COVID-19, a efecto de permitirle al clinico identificar de manera oportuna este tipo
de padecimientos, con el objetivo de ser referidos al servicio pertinente de manera oportuna para

recibir el tratamiento adecuado.
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